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1.1.1 Historische Aspekte 
Das Krankheitsbild Phenylketonurie (PKU) wurde 1934 erstmalig von Asbjörn Fölling be-
schrieben. Der norwegische Arzt konnte bei einer Gruppe von PatientInnen mit der gleichen 
charakteristischen Form einer psychomotorischen Retardierung (einschließlich Verhaltensauf-
fälligkeiten und einer Depigmentierung von Haut und Haaren sowie Ekzemen) mittels Ei-
sen(III)-chlorid die Ausscheidung von Phenylbenztraubensäure im Urin nachweisen. Fölling 
hatte damit die alternativen Stoffwechselprodukte im Abbau von Phenylalanin (Phe), die Phe-
nylketone bestimmt, welche bei der PKU in hohen Konzentrationen gebildet werden (siehe 
Abb. 1, S.2). Er vermutete schon damals eine genetische Ursache und bezeichnete das neu ent-
deckte Krankheitsbild als „Imbezillitas phenylpyruvica“ [Fölling 1934].  
Die Namensgebung „Phenylketonurie“ folgte im Jahr 1935 durch den englischen Genetiker und 
Psychiater Dr. Lionel Penrose in Anlehnung an die im Urin nachweisbaren Phenylketone [Pen-
rose 1935]. George A. Jervis zeigte 1947, dass für das Krankheitsbild ein Defekt und damit eine 
verminderte Aktivität des Enzyms Phenylalaninhydroxylase (PAH) verantwortlich ist [Jervis 
1947].  
Das Fundament der Behandlung der PKU legte Horst Bickel im Jahr 1953. Dem deutschen 
Kinderarzt gelang es eine Patientin mit PKU mittels des Prinzips der Substratreduktion (Phe-
arme Diät) wirksam zu therapieren. Die damals gesetzten Grundlagen der Therapie haben bis 
heute Gültigkeit [Bickel et al. 1953].  
Im Jahr 1963 entwickelte Robert Guthrie einen mikrobiologischen Hemmtest zur Früherken-
nung der PKU [Guthrie und Susi 1963]. Damit schuf er die Basis für eine frühzeitige Diagno-
sestellung im Neugeborenenalter. Seit Ende der 1960er Jahre wurde der „Guthrie-Test“ in Ost- 
und Westdeutschland bei Neugeborenen als flächendeckendes Screeninginstrument auf PKU 
durchgeführt [Wachtel 2003]. Im Jahr 2005 hat das erweiterte Neugeborenenscreening mit 
Hilfe der Tandem-Massenspektrometrie (TMS) den „Guthrie-Test“ abgelöst [Kassenärztliche 
Bundesvereinigung 2005]. Die TMS erlaubt die zeitgleiche Erfassung eines breiten Spektrums 
an Metaboliten und somit das Screening auf eine Vielzahl angeborener metabolischer und en-
dokrinologischer Erkrankungen [Chace et al. 1993; Rashed 2001].  




1.1.2 Definition und Prävalenz 
Bei der PKU (OMIM 261600) handelt es sich um eine autosomal-rezessiv vererbte Erkrankung 
des Aminosäuremetabolismus. Sie stellt eine Form der Hyperphenylalaninämie dar (HPA, 
Plasma-Phe-Konzentration > 120 µmol/l entspricht 2 mg/dl) [Scriver et al. 1998]. 
Die PKU variiert in ihrer Prävalenz weltweit; in den verschiedenen europäischen Ländern von 
1:3 000 bis 1:30 000 Lebendgeburten. Die mittlere Prävalenz in Europa beträgt ca. 1:10 000 
Lebendgeburten [Loeber 2007]. In Deutschland ist die PKU heutzutage, einschließlich der mil-
den HPA, mit einer Häufigkeit von 1:5 352 (Stand 2016) neben der Hypothyreose, die am häu-
figsten detektierte angeborene Stoffwechselstörung [Nennstiel-Ratzel et al. 2016].   
 









































Phenylalanin  Thyroxin 
 Melanin 
 Dopamin 




Ursache der PKU sind genetische Defekte der PAH [Scriver et al. 1998]. Durch das Enzym 
PAH wird Phe, eine essentielle Aminosäure, zu Tyrosin abgebaut. Dieser Prozess findet vor-
wiegend in der Leber statt [Udenfriend und Cooper 1952]. Tetrahydrobiopterin (BH4) fungiert 
dabei, durch die Übertragung von molekularem Sauerstoff, als Kofaktor. BH4 wird entweder de 
novo aus Guanosin-Triphosphat synthetisiert oder aus Dihydrobiopterin (BH2) regeneriert.  
Eine verminderte oder fehlende Aktivität des Enzyms PAH hat zur Folge, dass sich Phe und 
dessen alternative Abbauprodukte Phenylpyruvat, -laktat und -acetat im Gewebe und Blut mas-
siv anreichern [Scriver et al. 1998]. Gleichzeitig kommt es zum Mangel der normalerweise 
nicht essentiellen Aminosäure Tyrosin und der aus ihr gebildeten Biomoleküle. Dazu zählen 
die Katecholamine Adrenalin und Noradrenalin, der Neurotransmitter Dopamin, das Pigment 
Melanin sowie die Schilddrüsenhormone Thyroxin und Trijodthyronin.  
Es wurden bereits über 1 000 Mutationen des PAH-Gens, welches auf dem langen Arm des 
Chromosomen 12 (q22-q24) liegt, beschrieben [Scriver 2007; www.biopku.org; 
www.pahdb.mcgill.ca]. Neben Deletionen, Duplikationen und Insertionen sind es vorwiegend 
Punktmutationen, die zur fehlerhaften Faltung des Proteins führen und so dessen Umsatz erhö-
hen oder die Aktivität senken [Gersting et al. 2008; Gersting et al. 2010]. In Abhängigkeit von 
der Mutation variiert die Restaktivität der PAH. Entsprechend der Enzymrestaktivität resultie-
ren unterschiedliche klinische Phänotypen der Erkrankung.  
 
1.1.4 Klassifikation 
Zur Phänotypisierung der PKU können prätherapeutische Phe-Konzentrationen im Plasma bzw. 
Trockenblut (TB) im Rahmen des Neugeborenenscreenings herangezogen werden (siehe 
Tab. 1, S.3). Die Phe-Konzentration von stoffwechselgesunden Personen liegt bei 50-
110 µmol/l (entspricht 0.8-1.8 mg/dl) [Blau et al. 2010]. 
 
Tab. 1: Klassifikation der HPA 
Phänotypen1 
Prätherapeutische Phe- 
Konzentration im Plasma/TB 
PAH-
Restaktivität2 
Klassische PKU > 1 200 µmol/l (> 20 mg/dl) < 1 % 
Milde PKU 600-1 200 µmol/l (10-20 mg/dl) 1-5 % 
Milde HPA 120-600 µmol/l (2-10 mg/dl) > 5 % 
Atypische PKU (BH4-Mangel) 150-1 200 µmol/l (2.5-2 mg/dl) Normal 
1 [Güttler 1980], 2 [Fernandes et al. 2006] 




Von den unterschiedlich schweren Veränderungen im Phe-Stoffwechsel durch Aktivitätsmin-
derung der PAH (klassische und milde PKU, milde HPA, siehe Tab. 1, S.3) ist die sogenannte 
atypische PKU abzugrenzen [Scriver et al. 1998; Blau 2006]. Erst 1974 wurden Mutationen im 
BH4-Stoffwechsel als weitere Ursachen einer HPA entdeckt. Dieser zunächst als „Maligne Hy-
perphenylalaninämie“ bezeichneten Form liegen genetisch bedingte Veränderungen von Enzy-
men für die Biosynthese oder Regeneration von BH4 zugrunde (siehe Abb. 1, S.2) [Bartholomé 
1974; Blau et al. 2000]. Die atypische PKU muss gesondert betrachtet werden, denn sie unter-
scheidet sich hinsichtlich der Diagnostik, Symptomatik und Therapie. PatientInnen mit einer 
atypischen PKU wurden in der vorliegenden Studie nicht eingeschlossen und das Krankheits-
bild wird deshalb in dieser Arbeit nicht weiter diskutiert.  
 
1.1.5 Diagnostik im Rahmen des erweiterten Neugeborenenscreenings  
Die PKU ist eine Zielerkrankung des erweiterten Neugeborenenscreenings, welches durch die 
Kinderrichtlinien geregelt ist [Bundesausschuss der Ärzte und Krankenkassen 2016]. Seit dem 
Jahr 2000 wird im Screeningzentrum Leipzig als Testmethode die TMS eingesetzt [Ceglarek et 
al. 2002a]. Ein Tandem-Massenspektrometer setzt sich aus zwei hintereinandergeschalteten 
Massenspektrometern zusammen. Die aus dem Untersuchungsmaterial erzeugten Ionen werden 
in dem ersten Massenspektrometer entsprechend des Masse-Ladungs-Verhältnisses selektiert 
und fragmentiert. Spezifische Bruchstücke erlauben dabei die Unterscheidung von Aminosäu-
ren von anderen Metaboliten. In dem zweiten Massenspektrometer werden die Ionen aufge-
trennt und detektiert. Dieses Verfahren ermöglicht bei minimaler Probenvorbereitung die Quan-
tifizierung von Aminosäuren aus kleinen Blutvolumina in nur wenigen Minuten [Chace et al. 
1993; Ceglarek et al. 2002b]. Im Rahmen des Screenings wird eine kapilläre Blutentnahme 
optimalerweise zwischen der 36. und 72. Lebensstunde, nach Einverständnis der Eltern bei dem 
Neugeborenen durchgeführt [Ceglarek et al. 2002b]. Die Screeningparameter für die PKU sind 
das Phe im Plasma/TB und der Phe-Tyrosin-Quotient. Sofern ein positives Testergebnis vor-
liegt, schließen sich weitere differentialdiagnostische Verfahren zur Bestätigung der Diagnose 
bzw. zum Ausschluss eines BH4-Synthese- oder Regenerationsdefektes an [van Wegberg et al. 
2017].  
 





Unbehandelt führt die PKU zu einer gravierenden, irreversiblen psychomotorischen Retardie-
rung. Diese PatientInnen weisen Intelligenzquotienten von unter 50 auf [Scriver et al. 1998]. 
Charakteristisch sind eine Mikrozephalie, Krampfanfälle, Verhaltensauffälligkeiten, Bewe-
gungs- und Sprachstörungen. Die betroffenen Kinder haben zudem eine helle Haut, blonde 
Haare und blaue Augen. Weiterhin fallen ein mäuseurinartiger Geruch und Ekzeme auf [Fölling 
1934; Scriver et al. 1998]. Ohne eine frühzeitige Therapie sind die Betroffenen nicht zu einem 
eigenständigen Leben fähig [Mazur et al. 2009].  
 
1.1.7 Pathogenese  
Verschiedene pathophysiologische Mechanismen führen zum Vollbild der unbehandelten PKU. 
Nicht alle Details konnten bislang komplett aufgeklärt werden [de Groot et al. 2010].  
Phe konkurriert mit anderen langkettigen, neutralen Aminosäuren wie z. B. Methionin, Tryp-
tophan und Tyrosin um den Transport über die Blut-Hirn-Schranke in das zentrale Nervensys-
tem. Bei Überschuss von Phe hat dies eine deutlich verminderte Aufnahme dieser anderen Ami-
nosäuren zur Folge. Dadurch werden die Synthese der Neurotransmitter Dopamin, Noradrena-
lin und Serotonin, die Proteinbiosynthese und die Myelinisierung beeinträchtigt [Surtees und 
Blau 2000]. Eine durch Phe ausgelöste Blockade der ATP-Sulfurylase führt zusätzlich zum 
sekundären Myelinabbau, denn die fehlenden Sulfate schützen die Myelinproteine nicht mehr 
vor einer proteolytischen Degradation [Matsuo und Hommes 1987]. Die Ekzeme und der mäu-
seurinartige Geruch der PatientInnen lassen sich auf die vermehrte Phenylessigsäureausschei-
dung im Urin und Schweiß zurückführen [Scriver et al. 1998].  
 
1.1.8 Therapie  
1.1.8.1 Ernährungstherapie 
Das Therapieprinzip der PKU besteht in der Substratreduktion und der Produktsupplementie-
rung. Die Substratreduktion erfolgt mittels einer konsequent Phe-armen Diät und, zu diesem 
Zweck, strengster Restriktion natürlicher Proteine, da Phe in jedem natürlichen Protein enthal-
ten ist (ca. 40-50 mg/g Protein). Gleichzeitig erfolgt die Produktsupplementierung als Substi-
tution von Phe-freien Aminosäuremischungen, die zusätzlich mit Tyrosin und verschiedenen 
Mikronährstoffen angereichert sind. Mit dieser Therapie sollte idealerweise vor dem 7. bis 




10. Lebenstag begonnen werden [National Institutes of Health Consensus Development Con-
ference Statement 2001; van Wegberg et al. 2017]. Ziel der Therapie ist das Absenken der Phe-
Konzentrationen in den altersentsprechenden therapeutischen Bereich (siehe Tab. 2, S.8). Bei 
frühzeitig begonnener und kontinuierlich guter metabolischer Einstellung mit Phe-Werten in 
diesem Bereich entwickeln sich PatientInnen mit PKU geistig und körperlich weitestgehend 
normal [Belanger-Quintana und Martínez-Pardo 2011; Wu et al. 2011]. 
Die notwendige Strenge der Diät ist abhängig von der individuellen Phe-Toleranz. Diese be-
schreibt die Menge an Phe pro Tag, die von der an PKU erkrankten Person über die Nahrung 
aufgenommen werden kann ohne, dass die Phe-Konzentration im Plasma/TB in den pathologi-
schen Bereich steigt. Die Phe-Toleranz variiert je nach Restaktivität der PAH.  
Zur Erfassung der Tagesgesamtmenge an Phe werden in regelmäßigen Abständen grammge-
naue Ernährungsprotokolle über mehrere, repräsentative Tage von den PatientInnen geführt. 
Hierzu werden alle Lebensmittel vor dem Verzehr abgewogen und der Phe-Gehalt berechnet. 
Der Phe-Gehalt der einzelnen Nahrungsmittel ist in speziellen Nährstofftabellen, in Deutsch-
land z. B. von der Arbeitsgemeinschaft für pädiatrische Diätetik, aufgeführt. In anderen Län-
dern wird Phe in Form von 10-mg- bis 50-mg-Austausch-Einheiten gegeben, wobei 1 Einheit 
1 g Protein entspricht. Somit werden Portionen Phe-haltiger Lebensmittel mit einer definierten 
Menge an Phe vorberechnet [Ahring et al. 2009; MacDonald et al. 2009].  
Im Rahmen der Phe-armen Diät muss auf proteinreiche Lebensmittel wie Fleisch, Fisch, Eier 
Milch, aber auch auf Getreideprodukte wie Nudeln und Brot fast vollständig verzichtet werden. 
Kartoffeln, Obst und Gemüse sind nur in bilanzierten Mengen erlaubt. Die Ernährungsweise ist 
daher vergleichbar mit einer veganen Ernährung bei gleichzeitigem Verzicht auf Hülsenfrüchte 
und Getreideprodukte. Um den Energiebedarf zu decken und die Auswahl an Nahrungsmitteln 
zu vergrößern werden protein- und damit Phe-arme Spezialprodukte für PatientInnen mit PKU 
hergestellt.  
Durch die Substitution von Aminosäuren, Vitaminen, und Mineralstoffen über Phe-freie Ami-
nosäuremischungen soll die Zufuhr essentieller Aminosäuren und Mikronährstoffen gewähr-
leistet werden. Dabei wird für PatientInnen mit PKU eine ca. 20 % höhere Proteinzufuhr als für 
gesunde Gleichaltrige empfohlen, gemessen an den Empfehlungen der Deutschen Gesellschaft 
für Ernährung e.V. [www.dge.de/wissenschaft/referenzwerte/protein/]. Dadurch soll die biolo-
gisch möglicherweise schlechtere Resorption und Bioverfügbarkeit synthetischen Proteins aus 
den Aminosäuremischungen im Vergleich zu hochwertigen natürlichen Proteinen ausgeglichen 




werden [Gropper et al. 1993]. Aminosäuremischungen sind in Form von Pulvern, trinkfertigen 
Zubereitungen, Riegeln oder Tabletten erhältlich. Die Einnahme soll auf mindestens 3 über den 
Tag verteilte Einzelportionen erfolgen [Mönch et al. 1996]. Ziel ist es, eine weitgehende Stabi-
lität der Phe-Konzentrationen durch eine bestmögliche Nährstoffresorption im Tagesverlauf zu 
erreichen [MacDonald et al. 1996].  
 
1.1.8.2 Medikamentöse Therapie 
Seit ca. 20 Jahren ist bekannt, dass bei einzelnen PatientInnen mit PKU die Verabreichung einer 
hohen Dosis des PAH-Kofaktors BH4 zu einer deutlichen Verbesserung der PAH-Restaktivität 
und damit zu einer höheren Phe-Toleranz führt [Muntau et al. 2002; Hennermann et al. 2005; 
Trefz et al. 2009; Burlina und Blau 2009; Ziesch et al. 2012; Thiele et al. 2013]. Für PatientIn-
nen mit einer solchen, so genannten BH4-sensitiven PKU ist seit 2007 in den USA und 2009 in 
Deutschland die medikamentöse Therapie mit Sapropterin-Dihydrochlorid (Kuvan®), der syn-
thetischen Form von BH4, zugelassen [Burnett 2007; Lee et al. 2008]. Insbesondere PatientIn-
nen mit milder PKU oder milder HPA sind häufig BH4-responsiv und profitieren von der 
Kofaktor-Supplementation [Muntau et al. 2002; Fiege und Blau 2007]. Die Phe-bilanzierte Diät 
unter BH4-Supplementation kann oftmals gelockert oder sogar eingestellt werden [Muntau et 
al. 2002; Burlina und Blau 2009; Ziesch et al. 2012]. Biochemisch lässt sich die Steigerung der 
PAH-Aktivität erklären indem BH4 als sogenanntes pharmakologisches Chaperon die PAH sta-
bilisiert [Pey et al. 2004; Gersting et al. 2010]. Somit schützt es das Enzym vor dem vorzeitigen 
Abbau und verlängert dessen Lebensdauer.  
 
1.1.8.3 Therapiekontrolle 
Regelmäßige Kontrollen der Phe-Konzentrationen im Plasma/TB dienen der Überprüfung der 
metabolischen Einstellung und Anpassung der Phe-Zufuhr. Die Bestimmung der Phe-Konzent-
ration erfolgt mit Hilfe der TMS in Analogie zum Neugeborenenscreening [Ceglarek et al. 
2002a; Ceglarek et al. 2002b]. Die derzeit in Deutschland gültigen Empfehlungen der Arbeits-
gemeinschaft für Pädiatrische Stoffwechselstörungen (APS) hinsichtlich der altersspezifischen 
Phe-Zielwerte sind in Tabelle 2 (siehe S.8) aufgeführt. 
  




Tab. 2: Altersabhängige Zielwerte der Phe-Konzentrationen im Plasma/TB empfohlen von der 
APS in Deutschland [Bremer et al. 1997] 
Lebensalter (Jahre) Phe-Konzentrationen im Plasma/TB 
1-10 42-240 µmol/l (0.7-4 mg/dl) 
11-16 42-900 µmol/l (0.7-15 mg/dl) 
> 16  42-1 200 µmol/l (0.7-20 mg/dl) 
 
Es wird eine lebenslange Phe-arme Diät empfohlen. Mit zunehmendem Alter können die Er-
nährungsvorschriften jedoch etwas gelockert werden [National Institutes of Health Consensus 
Development Conference Statement 2001; MacDonald et al. 2009; Gentile et al. 2010]. 
Im Rahmen der Langzeitbetreuung erfolgen Verlaufskontrollen in altersspezifischer Frequenz 
(siehe Tab. 3, S.8) [Bremer et al. 1997]. Dazu gehören Besuche in der Stoffwechselambulanz 
mit Erhebung anthropometrischer Daten, die Durchführung einer körperlichen und neurologi-
schen Untersuchung, die Beurteilung und Beratung hinsichtlich der Ernährung sowie das Be-
stimmen der Phe- und Tyrosin-Konzentrationen, des Aminosäureprofils und verschiedener 
Mikronährstoffe im Blut. Zudem wird anhand der angefertigten Ernährungsprotokolle die 
Durchführung der diätetischen Therapie von den PatientInnen durch Ernährungsfachkräfte be-
urteilt und gegebenenfalls optimiert.  
 
Tab. 3: Altersabhängige Häufigkeit an Untersuchungen von PatientInnen mit PKU empfohlen 
von der APS in Deutschland [Bremer et al. 1997] 
 
Regelmäßige Schulungen für Eltern und altersentsprechend für die Kinder hinsichtlich der er-
folgreichen Umsetzung der Diät sind essentieller Bestandteil der Langzeittherapie und wichtig 
zur Förderung der Therapieadhärenz. Auch eine psychosoziale und psychologische Betreuung 
sollte in Anspruch genommen werden, denn die Diät stellt die Kinder und Eltern vor große 
Herausforderungen [Feillet et al. 2010; MacDonald et al. 2010]. 
Lebensalter (Jahre) Laboruntersuchungen Klinische Untersuchungen 
jünger als 1 alle 1-2 Wochen alle 3 Monate 
1-9 alle 2-4 Wochen alle 3-6 Monate 
10-15 alle 4 Wochen alle 6 Monate 
> 15  alle 2-3 Monate alle 6-12 Monate 




Insgesamt sind die Behandlung und kontinuierliche Betreuung der PatientInnen komplex. Dies 
erfordert spezialisierte Zentren mit qualifizierten FachärztInnen, Ernährungsfachkräften und 
entsprechenden Laboratorien [van Wegberg et al. 2017]. 
 
1.1.9 Prognose und maternales PKU-Syndrom 
Durch die frühzeitige und kontinuierliche diätetische Therapie können schwere neurologische 
Folgen und eine geistige Retardierung verhindert werden. Eine gute metabolische Einstellung 
ist dabei insbesondere während der Gehirnreifung in den ersten 10 Lebensjahren entscheidend 
[Burgard et al. 1997]. Erhöhte Phe-Konzentrationen jenseits des 10. Lebensjahres haben kaum 
mehr negative Auswirkungen auf die intellektuelle Entwicklung der PatientInnen, können aber 
zu Beeinträchtigungen neurologischer Funktionen führen. Beschrieben wurden Störungen der 
Feinmotorik [Weglage et al. 1995; Pietz et al. 1998; Gassió et al. 2005a], Konzentration und 
Aufmerksamkeit [Schmidt et al. 1994; Weglage et al. 1995; Pietz et al. 1998; Jusiene und Ku-
cinskas 2004; Gassió et al. 2005a; ten Hoedt et al. 2011a] sowie Rechenschwierigkeiten und 
eine verlängerte Reaktionszeit [Schmidt et al. 1994; Schmidt et al. 1996; ten Hoedt et al. 2011a]. 
Zudem zeigten einige PatientInnen Beeinträchtigungen exekutiver Funktionen. Dies sind kog-
nitive und verhaltensbezogene Fähigkeiten, die für ein zielgerichtetes, situationsangepasstes 
und schnelles Denken und Handeln verantwortlich sind. Bei PatientInnen mit PKU wurden 
z. B. über Schwierigkeiten im Problemlösungsvermögen, in der Planung, Flexibilität oder In-
formationsverarbeitung berichtet [Gassió et al. 2005a; VanZutphen et al. 2007; Cappelletti et 
al. 2013]. All diese Faktoren begünstigen Probleme in der Schule [Gassió et al. 2005b]. Bei 
Wiedererlangung einer guten metabolischen Einstellung sind die zuvor beschriebenen Verän-
derungen potentiell reversibel [Schmidt et al. 1994; Schmidt et al. 1996].  
Des Weiteren wurden in Untersuchungen mittels Magnetresonanztomografie Veränderungen 
der weißen Hirnsubstanz bei PatientInnen mit PKU festgestellt. Dabei nimmt das Ausmaß mit 
dem Alter der PatientInnen und der Höhe der Phe-Konzentrationen im Plasma/TB zu [Peng et 
al. 2014; Hood et al. 2015]. Eine Reversibilität dieser Veränderungen durch Senkung der Phe-
Werte wurde bereits beschrieben [Cleary et al. 1995; White et al. 2013]. Inwieweit die Läsionen 
Einfluss auf den langfristigen klinischen Verlauf haben, ist bisher nicht geklärt. Insbesondere 
die Relevanz für ältere PatientInnen ist noch unklar, da es bislang nur wenig frühzeitig behan-
delte PatientInnen gibt, die älter als 50 Jahre sind.  




Bei einer schlechten metabolischen Einstellung können zudem vermehrt internalisierende als 
auch externalisierende Verhaltensauffälligkeiten auftreten. Internalisierende Störungen resul-
tieren aus einem nach innen gerichteten Problembewältigungsstil, während externalisierende 
Störungen ein nach außen projiziertes Problemverhalten darstellen. Geschildert wurden Stim-
mungsschwankungen [Anjema et al. 2011; ten Hoedt et al. 2011a], Angst und depressive Symp-
tome [Smith et al. 1988; Jusiene und Kucinskas 2004; ten Hoedt et al. 2011a; Wu et al. 2011], 
ein vermindertes Selbstwertgefühl, eine gestörte Autonomieentwicklung oder soziale Isolation 
[Smith et al. 1988; Weglage et al. 1992; Jusiene und Kucinskas 2004]. Demgegenüber sind 
Impulsivität, Aggressivität und Hyperaktivität externalisierende Verhaltensauffälligkeiten, die 
bei PatientInnen mit PKU bereits aufgezeigt werden konnten [Smith et al. 1988; Brumm et al. 
2010; Wu et al. 2011; Jahja et al. 2013]. 
Doch nicht nur die Stoffwechsellage, sondern auch die Belastungen der chronischen Krankheit 
an sich können den Langzeitverlauf der PatientInnen negativ beeinflussen [Burgard et al. 1994; 
Jusiene und Kucinskas 2004; Weglage et al. 1994]. In einer Untersuchung von 35 frühzeitig 
behandelten PatientInnen mit PKU mit einem mittleren Alter von 11.5 Jahren waren es vorwie-
gend therapiekonforme PatientInnen, bei denen sich internalisierende Verhaltensstörungen 
zeigten [Cappelletti et al. 2013].  
Ein besonderes Augenmerk gilt weiterhin der Schwangerschaft bei Frauen mit PKU. Es besteht 
die Gefahr des maternalen PKU-Syndroms. Das maternale PKU-Syndrom ist eine schwere 
Embryofetopathie. Sie entsteht im Sinne einer Zweitgenerationserkrankung, wenn Patientinnen 
mit PKU während der Schwangerschaft eine schlechte metabolische Einstellung aufzeigen. Phe 
ist eine plazentagängige Aminosäure und wird bevorzugt vor anderen Aminosäuren über die 
Plazenta an den Fetus abgegeben [Cetin et al. 1990]. Die intrauterine Phe-Konzentration ist ca. 
um den Fakrot 1.5 höher als im Blut der Mutter [Schoonheyta et al. 1994]. Bei ungenügender 
metabolischer Einstellung hat das massiv erhöhte Phe teratogene Wirkungen auf den Fetus 
[Lenke und Levy 1980]. Es kommt zu intrauterinen Wachstumsstörungen, Herzfehlern, Mikro-
zephalie und einer schwersten geistigen Behinderung. Dabei korrelieren die Häufigkeit und 
Schwere der Symptomatik mit der Höhe der mütterlichen Phe-Konzentrationen im Plasma/TB 
[Levy und Waisbren 1983; Koch et al. 2003]. Eine optimale metabolische Einstellung, die 
schon prä- und perikonzeptiv beginnen und während der Schwangerschaft beibehalten werden 
muss, ist daher bei PKU-Patientinnen mit Kinderwunsch von großer Bedeutung. Angestrebt 
werden mütterliche Phe-Konzentrationen unter 360 µmol/l, denn diese haben sich als gefahrlos 
für den Fetus erwiesen [Koch et al. 2003; van Wegberg et al. 2017].  




1.2 Auswirkung der PKU auf die psychische Gesundheit von betroffenen Kindern und Jugend-
lichen 
1.2.1 Entstehung von Verhaltensauffälligkeiten im Kindes- und Jugendalter 
Die Mehrzahl psychischer Erkrankungen, welche sich durch Problemverhalten äußern, haben 
ihren Ursprung im Kindes- und Jugendalter [Kim-Cohen et al. 2003; Patel et al. 2007]. Diese 
sind für einen großen Teil der Krankheitslast von Kindern und Jugendlichen verantwortlich 
[Patel et al. 2007]. In der „Studie zur Gesundheit von Kindern und Jugendlichen in Deutsch-
land“ (KiGGS-Studie) des Robert-Koch-Instituts verzeichneten in der Basiserhebung (Zeit-
raum 2003-2006) sowie Welle 1 (Zeitraum 2009-2012) gut 20 % und in der Welle 2 (Zeitraum 
2014-2017) 16.9 % der Kinder und Jugendlichen zwischen 3 und 17 Jahren psychische Auffäl-
ligkeiten [Hölling et al. 2014; Klipker et al. 2018].  
Das Zustandekommen psychischer Probleme lässt sich anhand der Wechselwirkungen zwi-
schen äußeren Risiko- und Schutzfaktoren sowie der persönlichen Vulnerabilität, der Anfällig-
keit gegenüber äußeren Einflüssen, und Resilienz, der psychischen Widerstandsfähigkeit, er-
klären [Patel et al. 2007; Hölling und Schlack 2008]. Risikofaktoren und die biologische Vul-
nerabilität stellen Belastungen für die Kinder dar, während Schutzfaktoren und die individuelle 
Resilienz das Risiko für die Ausbildung psychischer Auffälligkeiten und demzufolge Verhal-
tensproblemen mindern. Zu den schützenden Ressourcen zählen unter anderem Persönlich-
keitsmerkmale wie z. B. ein positives Temperament und Selbstwertgefühl, Harmonie und eine 
gute Eltern-Kind-Beziehung in der Familie sowie ein stabiles soziales Umfeld [Egle et al. 1997; 
Largo 1999; Hölling und Schlack 2008; Otto et al. 2016; Hohm et al. 2017]. In der KiGGS-
Studie zeigte sich dem gegenüber, dass Kinder aus Familien mit einem niedrigen sozioökono-
mischen Status, bestehendem Migrationshintergrund, einem alleinerziehenden oder arbeitslo-
sen Elternteil ein höheres Risiko für die Entwicklung von Verhaltensauffälligkeiten haben 
[Hölling et al. 2007; Hölling und Schlack 2008].  
 
1.2.2 Die PKU als zusätzlicher Risikofaktor für die Entwicklung von Verhaltensauffälligkeiten 
Die diätetische Therapie der PKU geht mit zahlreichen Einschränkungen und einem hohen zeit-
lichen Aufwand für die betroffenen Kinder und ihre Familien einher. Die PatientInnen haben 
nur eine geringe Auswahl an herkömmlichen Nahrungsmitteln und müssen jede Zufuhr von 
Phe sorgfältig protokollieren. Die optischen, haptischen und geschmacklichen Eigenschaften 




der proteinarmen Spezialprodukte unterscheiden sich von denen der herkömmlichen Lebens-
mittel [MacDonald et al. 1997; MacDonald 2000]. Zudem sind diese im Vergleich zu den „nor-
malen Lebensmitteln“ etwa 3- bis 10-mal so teuer. Die Kosten für die proteinarmen Spezialle-
bensmittel müssen in Deutschland von den PatientInnen selbst getragen werden. Es entsteht 
dadurch für die Betroffenen ein finanzieller Mehraufwand von 30 € bis 70 € pro Monat [Peul 
2004]. Für viele PatientInnen stellt auch die regelmäßige Einnahme der Aminosäuremischun-
gen ein Problem dar, da die speziellen Supplemente aus Einzel-Aminosäuren produktionsbe-
dingt mit einem stark bitteren Geschmack und unangenehmen Geruch einhergehen [MacDo-
nald et al. 1997; MacDonald et al. 2003].  
Essen ist eines der wichtigsten menschlichen Grundbedürfnisse und nicht nur in Hinblick auf 
die Nahrungsaufnahme, sondern zugleich für den kindlichen Werdegang bedeutend. Gemein-
sames Erleben, darunter auch gemeinsames Speisen, fördert das Erlernen gesellschaftlicher 
Werte, Normen und Abläufe und nimmt einen positiven Einfluss auf das Verhalten und psy-
chosoziale Wohlbefinden von Kindern [Largo 1999; Harbec und Pagani 2018]. Die spezielle 
Diät der Kinder und Jugendlichen mit PKU macht die Krankheit jedoch für alle sichtbar und 
erschwert eine soziale Integration [Weglage et al. 1993]. Dadurch kann es zur Beeinträchtigung 
der Kommunikation und Harmonie während der Mahlzeiten oder zu Hänseleien durch Gleich-
altrige aufgrund der ungewöhnlichen Ernährungsweise der Betroffenen kommen [MacDonald 
et al. 1997; MacDonald 2000; Vegni et al. 2010]. Der Aufbau wichtiger familiärer und sozialer 
Schutz- und Resilienzfaktoren können somit beeinträchtigt werden (siehe Kapitel 1.2.1, S.11) 
Die Studienlage hinsichtlich der sozialen Aspekte für PatientInnen mit PKU ist spärlich. Eine 
größere italienische Studie bestätigt jedoch die Bedeutung der sozialen Auswirkungen der PKU 
für die erkrankten Kinder und Jugendlichen. Mittels offener Interviews mit 37 PatientInnen 
zwischen 8 und 31 Jahren wurde in dieser Studie deutlich, dass die Auswirkungen der PKU auf 
gesellschaftliche Anlässe ein Kernproblem für die PatientInnen sein können. Die Schwierigkeit 
besteht insbesondere darin, das Gleichgewicht zwischen sozialer Isolation und Integration in 
Abhängigkeit von der Offenlegung ihrer Krankheit anderen gegenüber halten zu müssen [Vegni 
et al. 2010]. Mögliche Konsequenz ist ein Mangel an sozialen Ressourcen als wichtiger Schutz-
faktor in Hinblick auf die Entwicklung psychischer Auffälligkeiten (siehe Kapitel 1.2.1, S.11) 
[Egle et al. 1997; Hölling und Schlack 2008].  
Von PatientInnen mit PKU wird ein hohes Maß an Therapietreue verlangt, denn die strenge 
Ernährungsweise weicht erheblich von der gesunder Personen ab.   




In einer Befragung von 50 Kindern und Jugendlichen mit klassischer PKU und deren Eltern 
wurden die Auswirkungen der PKU-Therapie auf das soziale Leben, der mit hohem Zeitauf-
wand verbundenen Vor- und Zubereitung der Mahlzeiten sowie das Protokollieren der mit der 
Nahrung aufgenommenen Phe-Menge als primäre Gründe für eine unzureichende Adhärenz 
genannt [Bilginsoy et al. 2005]. Das Planen eines gewöhnlichen Kinderalltags, was auch Fami-
lienfeiern, Restaurantbesuche, Urlaube und Klassenfahrten umfasst, oder allein die Beteiligung 
am Schulessen, gestalten sich für betroffene Familien kompliziert [Bilginsoy et al. 2005; Vegni 
et al. 2010]. Besonders im Jugend- und Erwachsenenalter treten Probleme bei der Einhaltung 
der Diätvorgaben auf [Weglage et al. 1992; Walter et al. 2002; Bilginsoy et al. 2005; VanZut-
phen et al. 2007; MacDonald et al. 2010; Alaei et al. 2011]. So sind eine deutliche Lockerung 
der Diät, unregelmäßige Phe-Wert-Kontrollen und entsprechend Phe-Konzentrationen oberhalb 
des altersspezifischen therapeutischen Bereichs in dieser Altersgruppe keine Seltenheit [Walter 
et al. 2002]. Für jeden Menschen stellt die Pubertät eine wichtige Lebensphase in Bezug auf die 
persönliche Entwicklung dar [Largo 1999]. Die gewohnte Kontrolle der Eltern kann jedoch der 
Entwicklung von Selbstständigkeit und Autonomie der Jugendlichen entgegenstehen [Weglage 
et al. 1992]. Folgen können ein mangelndes Wissen der jungen PatientInnen über ihre Krankheit 
und die diätetische Therapie sowie ein Überschreiten der Grenzen der Diät aus Trotz gegen die 
elterliche Kontrolle sein [Weglage et al. 1992; Weglage et al. 1996; Vegni et al. 2010]. 
Aufgrund einer weniger strikten Diät oder einer Beendigung der Diät verschlechtert sich die 
metabolische Einstellung der PatientInnen. Wie in Kapitel 1.1.9 (siehe S.9) erläutert, steigt da-
mit u. a. das Risiko für die Entwicklung von internalisierenden oder externalisierenden Auffäl-
ligkeiten der Kinder und Jugendlichen.   
 
1.2.3 Einfluss der PKU auf das Wohlbefinden der Eltern 
Ein anderer Aspekt, der gleichermaßen Auswirkungen auf die psychische Gesundheit der Kin-
der und Jugendlichen mit PKU hat, ist der Einfluss der Diagnose auf die Eltern. Insbesondere 
zum Zeitpunkt der Diagnosestellung sind die Eltern geschockt, emotional labil und im Umgang 
mit der Krankheit verunsichert [Schweitzer et al. 1987; Awiszus und Unger 1990; Lord et al. 
2005]. Dies kann dazu führen, dass die Eltern die strengen Ernährungsvorschriften nicht kon-
sequent umsetzen. Dabei suchen sie oftmals einen Kompromiss zwischen der Ermöglichung 
einer individuellen Entfaltung ihrer Kinder durch Freiheit und Flexibilität und dem Erreichen 
der notwendigen metabolischen Einstellung [Awiszus und Unger 1990].  




Auch im weiteren Lebensverlauf beherrschen der Stress und die psychosoziale Adaptation der 
Eltern die kindliche Entwicklung [Jusiene und Kucinskas 2004]. Das Problemlösungsvermögen 
der Eltern kann hier mit der Höhe der Phe-Werte und somit der Schwere der Erkrankung ihrer 
Kinder korrelieren [Fehrenbach und Peterson 1989]. Weiterhin nimmt der sozioökonomische 
Status der Eltern Einfluss auf den Therapieverlauf. Kinder mit PKU von getrennt lebenden oder 
arbeitslosen Eltern wiesen häufiger eine inadäquate Therapietreue und erhöhte Phe-Konzentra-
tionen auf [Olsson et al. 2007; Alaei et al. 2011]. Ein niedriger Wissensstand der Mutter über 
die Krankheit konnte ebenso mit hohen Phe-Werten ihrer Kinder in Verbindung gebracht wer-
den [MacDonald et al. 2008]. 
 
1.3 Forschungsbedarf 
Im Neugeborenenscreening diagnostizierte und frühzeitig behandelte PatientInnen mit PKU 
zeigen eine weitgehend unauffällige körperliche und geistige Entwicklung. Dennoch sind auch 
in dieser PatientInnengruppe unabhängig vom Alter psychische Probleme wie z. B. Angststö-
rungen oder depressive Symptome bekannt, insbesondere bei denjenigen mit einer schlechten 
metabolischen Einstellung.  
In den vergangenen Jahren verzeichnete die Medizin große Fortschritte in der Therapie der 
PKU. Eine größere Auswahl proteinarmer Lebensmittel und Aminosäuremischungen mit ver-
bessertem Geschmack und verschiedenen Darreichungsformen sowie die Vereinfachung der 
Bilanzierung erleichtern heutzutage die Umsetzung der Diät [MacDonald et al. 2003; Rohde et 
al. 2012; Zimmermann et al. 2012; van Calcar und Ney 2012]. Eine entscheidende Wende in 
der Behandlung der PKU brachte zudem die Einführung der medikamentösen Therapie mit dem 
Kofaktor BH4 [Muntau et al. 2002; Burlina und Blau 2009; Ziesch et al. 2012; Thiele et al. 
2013].  
Die Analyse der vorliegenden Publikationen zeigt jedoch eine nur spärliche und heterogene 
Datenlage. Aufgrund stetiger Veränderungen in der Therapie der PKU müssen bisherige Er-
gebnisse kritisch bewertet und reevaluiert werden. Aktuelle Forschungen zu Verhaltensauffäl-
ligkeiten als Ausdruck psychischer Probleme bei PatientInnen mit PKU sind notwendig, um 
einer ganzheitlichen Behandlung gerecht zu werden.  
Zudem können Untersuchungen bei PatientInnen mit PKU als Modell für weitere, noch viel 
seltenere angeborene Stoffwechselerkrankungen dienen, bei denen die Forschung aufgrund der 
sehr kleinen Fallzahlen und deren überregionalen Verteilung schwierig ist.   
  





Das Ziel der vorliegenden Arbeit war die Untersuchung von Verhaltensauffälligkeiten und           
-stärken von Kindern und Jugendlichen mit PKU.  
 
Aus den zuvor dargestellten Sachverhalten ergaben sich folgende Fragestellungen: 
 
Primär: 
 Zeigen Kinder und Jugendliche mit PKU eine erhöhte Rate an Verhaltensauffälligkeiten 
im Vergleich zu stoffwechselgesunden Kontrollpersonen? 
 Zeigen sich spezifische Unterschiede in Hinblick auf „emotionale Probleme“, „Hyper-
aktivität“, „Verhaltensprobleme“, „Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen“ oder das 
„prosoziale Verhalten“ zwischen PatientInnen mit PKU und stoffwechselgesunden 
Kontrollpersonen?  
o Verzeichnen PatientInnen mit PKU häufiger Auffälligkeiten in einem oder meh-
reren dieser Bereiche verglichen mit stoffwechselgesunden Kontrollpersonen? 
o Weisen PatientInnen mit PKU Stärken in einem oder mehreren dieser Bereiche 
gegenüber den stoffwechselgesunden Kontrollpersonen auf? 
 
Sekundär:  
 Gibt es Unterschiede zwischen den Angaben der PatientInnen im Alter von 11 bis 17 
Jahren und den Angaben ihrer Eltern bezüglich Verhaltensauffälligkeiten und -stärken 
der Jugendlichen? 
 Zeigen Kinder und Jugendliche mit PKU, die eine Diät befolgen müssen, häufiger Ver-
haltensauffälligkeiten als PatientInnen ohne eine diätetische Therapie? 
 Korrelieren psychische Auffälligkeiten mit der metabolischen Einstellung von Patien-
tInnen mit PKU?  
 Besteht ein Zusammenhang zwischen Verhaltensauffälligkeiten und dem sozioökono-
mischen Status der Eltern von Kindern und Jugendlichen mit PKU? 
 Gehen die Verhaltensauffälligkeiten mit alltagsrelevanten Auswirkungen für die be-
troffenen Kinder und Jugendlichen einher? 
 
 









3. Materialien und Methoden 
3.1 Studiendesign und PatientInnenrekrutierung 
Bei dieser Studie handelt es sich um eine monozentrische Querschnittserhebung. PatientInnen 
mit PKU im Alter von 2 bis 17 Jahren wurden im Stoffwechselzentrum der Universitätsklinik 
und Poliklinik für Kinder- und Jugendmedizin Leipzig rekrutiert und mittels eines standardi-
sierten, validierten Fragebogens zu Verhaltensauffälligkeiten und -stärken befragt (siehe Kapi-
tel 3.3.1, S.19). Im pädiatrischen Stoffwechselzentrum Leipzig werden aktuell ca. 300 Patien-
tInnen mit angeborenen Stoffwechselerkrankungen ambulant betreut, darunter rund 60 Kinder 
mit PKU. Die Datenerhebung erstreckte sich über den Zeitraum von Oktober 2015 bis März 
2017. Die erhobenen Daten der PatientInnen wurden mit denen eines gesunden Kontrollkollek-
tivs verglichen (siehe Kapitel 3.2, S.18). Die vorliegende Studie wurde der Ethikkommission 
der Medizinischen Fakultät der Universität Leipzig vorgelegt, diese erhob keine Einwände (Re-
gistrierungsnummer: 440-12-17122012).  
 
3.1.1 Einschlusskriterien 
PatientInnen, die die folgenden Einschlusskriterien erfüllten wurden in die Studie aufgenom-
men: 
 PatientInnen mit PKU oder milder HPA, im Neugeborenenscreening diagnostiziert und 
frühzeitig und kontinuierlich therapiert 
 PatientInnen beiderlei Geschlechts nach dem vollendeten 2. bis zum vollendeten 18. 
Lebensjahr (bis zum 18. Geburtstag) 
 zum Zeitpunkt der Untersuchung abgesehen von der PKU klinisch gesund 
 schriftliche Einverständniserklärung des gesetzlichen Vertreters für die Teilnahme an 
der Studie 
 bei BH4-sensitiver PKU: seit mindestens 1 Jahr vor Studieneinschluss auf eine BH4-
Therapie als Monotherapie oder adjuvant zu einer gelockerten Diät eingestellt  
  





Bei Zutreffen eines oder mehrerer der nachfolgend aufgelisteten Kriterien erfolgte ein Aus-
schluss aus der Studie: 
 Teilnahme an einer anderen klinischen Studie in den letzten 30 Tagen vor Studienein-
schluss 
 Unfähigkeit, die Kriterien des Prüfplanes erfüllen zu können 
 Vorliegen einer atypischen PKU 
 PatientInnen mit psychiatrischen Erkrankungen 
 Epilepsie 
 Blutverlust von ≥ 500 ml in den letzten 3 Monaten 
 schwere allergische Diathese 
 schwere organische Erkrankungen 
 akute Erkrankung zum Zeitpunkt der Untersuchung, insbesondere akute Infektionen 
 jede chronische Krankheit oder Folgen chirurgischer Eingriffe am Verdauungstrakt, die 
Resorption, Metabolismus oder Ausscheidung von Nahrungsmitteln beeinflussen kann 
(z. B. Störung der Fettverdauung, wie Pankreasinsuffizienz, Cholezystopathien) 
 Verweigerung der Zustimmung durch die Eltern oder der an PKU erkrankten Person 
 andere Stoffwechselerkrankungen als PKU (z. B. familiäre Hypercholesterinämie, Dia-
betes mellitus) 
 regelmäßige Medikamenteneinnahme, außer der Phe-freien Aminosäuremischungen 
und Sapropterin-Dihydrochlorid (Kuvan®) 
 Dystrophie (Gewicht < 5. Perzentile) 
 Es erfolgt neben der PKU-Diät eine weitere Diät (egal aus welchem Grund). 
 Vorliegen einer Schwangerschaft oder geplante Schwangerschaft 
 
3.2 Kontrollkollektiv  
Die stoffwechselgesunde Kontrollgruppe bestand aus Teilnehmern der Kinderstudie des Leipzi-
ger Forschungszentrums für Zivilisationserkrankungen (LIFE Child Studie) und wurde nach 
Body-Mass-Index (BMI), Alter und Geschlecht gematcht [Ho et al. 2011]. Bei der LIFE Child 
Studie handelt es sich um eine prospektive, longitudinale, populationsbasierte Kohortenstudie 
mit dem Ziel, umweltbedingte, metabolische und genetische Einflüsse auf das Wachstum, die 




Entwicklung und Gesundheit von Kindern und Jugendlichen zu detektieren. Seit 2011 nehmen 
regelmäßig Kinder und Jugendliche aus Leipzig im Alter von 0 bis 18 Jahren sowie deren Eltern 
an einem detaillierten Studienprogramm teil, welches klinische und laborchemische Untersu-
chungen und verschiedenste Tests, Interviews und Fragebögen zur physischen, kognitiven und 
psychischen Gesundheit beinhaltet [Quante et al. 2012; Poulain et al. 2017]. Wichtige Erkennt-
nisse zu gesunden Kindern, aber auch Kindern mit Adipositas konnten bereits publiziert werden 
[life.uni-leipzig.de/de/life_forschungszentrum/publikationen.html].  
Im Folgenden werden die stoffwechselgesunden Kontrollpersonen auch „AltersgenossInnen“, 
„Stoffwechselgesunde“ oder „Kontrollen“ genannt.  
 
3.3 Datenerhebung  
3.3.1 Strengths and Difficulties Questionnaire (SDQ) 
Der SDQ ist ein Screening-Instrument mit dessen Hilfe Verhaltensauffälligkeiten und -stärken 
von Kindern und Jugendlichen im Alter von 2 bis 17 Jahren erfasst werden können. Der SDQ 
basiert auf einem in den 1960er Jahren entwickelten Fragebogen [Rutter 1967]. Dieser wurde 
später entsprechend der aktuellen Schwerpunkte der Kinderpsychopathologie, z. B. durch das 
Hinzufügen von Items bezüglich Konzentration oder sozialer Kompetenzen, aktualisiert [Good-
man 1997].  Neben der Selbstbeurteilung durch die Kinder existieren parallel Versionen für die 
Eltern und Lehrkräfte zur Fremdbeurteilung, wobei die gleichen Attribute der Items durch einen 
minimal veränderten Wortlaut abgefragt werden. Dabei ist ursprünglich die Selbstversion für 
Jugendliche zwischen 11 und 16 Jahren, die Fremdversion für 4- bis 16-Jährige vorgesehen 
[Goodman 1997; Goodman et al. 1998]. Inzwischen wurden die Altersgrenze für beide Versi-
onen auf 17 Jahre erweitert und eine zusätzliche Fremdversion für Kinder im Alter von 2 bis 4 
Jahren, bei dem lediglich die Formulierung von zwei Items altersgerecht verändert wurden, 
entwickelt (siehe Anlage 8.1 bis 8.3, S.91-96) [www.sdqinfo.com]. 
Der SDQ umfasst 25 Items, welche mit je 5 Fragen in die 5 Einzelskalen „emotionale Prob-
leme“, „Hyperaktivität“, „Verhaltensprobleme“, „Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen“ 
und „prosoziales Verhalten“ unterteilt werden. Bei den „emotionalen Problemen“ wird nach 
Ängsten, darunter Trennungsangst und Somatisierung gefragt. Bewegungsunruhe und man-
gelnde Konzentrationsfähigkeit sind Eigenschaften der Kinder und Jugendlichen, die in der 
Subskala „Hyperaktivität“ zusammengefasst werden. „Verhaltensprobleme“ beziehen sich auf 




Konfliktverhalten und ungehorsames Handeln der Kinder, während in der Subskala “Verhal-
tensprobleme mit Gleichaltrigen“ Interaktionen mit Gleichaltrigen und die Stellung in der 
Gruppe thematisiert werden. „Prosoziales Verhalten“ umfasst positive, freiwillige Handlun-
gen, wie Helfen oder Teilen, welche dem Empfänger zugutekommen. 
Die hauptsächlich negativ formulierten Eigenschaften werden mit Hilfe einer dreistufigen Ra-
tingskala von 0 = „nicht zutreffend“, 1 = „teilweise zutreffend“ bis 2 = „eindeutig zutreffend“ 
bewertet. Bei insgesamt 5 positiv formulierten Aussagen erfolgt eine Umkehr der Punkte-
vergabe auf 2-1-0. Durch Addition der jeweiligen Punkte der zugehörigen Items können Sub-
skalen-Werte zwischen 0 und 10 errechnet werden. Höhere Werte der Subskala „Prosoziales 
Verhalten“ spiegeln Stärken wider, während höhere Werte in den anderen vier Subskalen 
Schwierigkeiten ausdrücken. Die Summe der Subskalen „emotionale Probleme“, „Verhaltens-
probleme“, „Hyperaktivität“ und „Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen“ ergibt den Ge-
samtproblemwert (Punktebereich 0-40). Pro Skala können bis zu 2 fehlende Itemangaben durch 
den Mittelwert der vorhandenen Itemscores errechnet werden. Bei Fehlen von mehr als 3 Item-
angaben wird die entsprechende Subskala verworfen. Anhand von Cut-off-Werten, die aus ei-
ner britischen Normstichprobe gewonnen wurden, können die Subskalenwerte und der Gesamt-
problemwert den Kategorien „normal“, „grenzwertig“ oder „auffällig“ zugewiesen werden. Da-
bei wurde die Verteilung so gewählt, dass ca. 80 % der Kinder und Jugendlichen als „normal“  
und jeweils 10 % als „grenzwertig“ und „auffällig“ eingestuft werden [Goodman 1997; Good-
man et al. 2000; Goodman 2001; Meltzer et al. 2003]. Die Cut-off-Werte variieren zwischen 
den Altersgruppen nicht. Deutsche Normdaten liegen für die Elternversion für Kinder zwischen 
6 und 16 Jahren vor [Woerner et al. 2002].  
Bei der zweiseitigen (erweiterten) Ausführung des SDQ schließt sich an die 25 Items ein Im-
pact-Supplement mit Zusatzfragen zu Schwierigkeiten in den Bereichen „Stimmung, Konzent-
ration, Verhalten und Umgang mit Anderen“ an. Erfragt werden dazu die Dauer des Problems, 
der subjektiv empfundene Leidensdruck, die soziale Beeinträchtigung (zu Hause, mit Freunden, 
im Unterricht, in der Freizeit) und die sich daraus ergebende Belastung für Angehörige [Good-
man 1999]. Aus den Fragen bezüglich des subjektiven Leidensdrucks und der sozialen Folgen 
kann der Impact-Score ermittelt werden. Hierdurch kann beurteilt werden, inwieweit sich durch 
die ermittelten Verhaltensauffälligkeiten Auswirkungen auf den Alltag ergeben. Die Bewertung 
erfolgt analog zu den vorangegangenen Items mit 0 = „gar nicht“ oder „kaum“, 1 = „deutlich“ 
und 2 = „schwer“. Auch hier wird ein Summenwert gebildet und den Kategorien „normal“, 
„grenzwertig“ oder „auffällig“ zugeordnet.  




Der Fragebogen wurde bereits in mehr als 80 Sprachen übersetzt [www.sdqinfo.com]. Zahlrei-
che Studien in verschiedenen Ländern belegen zufriedenstellende psychometrische Gütekrite-
rien sowohl für die Selbstbeurteilung als auch für die Fremdversionen in den einzelnen Spra-
chen. Der SDQ ist dadurch ein weltweit eingesetztes und anerkanntes Instrument [Smedje et al. 
1999; Koskelainen et al. 2000; Goodman 2001; Muris et al. 2003; Hawes und Dadds 2004; 
Woerner et al. 2004b; Yao et al. 2009; Niclasen et al. 2012]. Auch die deutsche Übersetzung 
des SDQ wurde in mehreren Studien angewandt, getestet und validiert. Die zufriedenstellenden 
psychometrischen Eigenschaften bestätigen die Gleichwertigkeit mit der englischen Original-
fassung [Klasen et al. 2000; Woerner et al. 2004a; Hölling et al. 2007; Rothenberger et al. 2008; 
Schmitt et al. 2010].  
In dieser Arbeit wurde die zweiseitige Ausführung des SDQ-Fragebogens eingesetzt. Für Kin-
der zwischen 2 und 17 Jahren wurde der Fragebogen von einem Elternteil beantwortet, 11- bis 
17-Jährige füllten zusätzlich die Selbstversion des SDQ aus (siehe Anlage 8.1 bis 8.3, S.91-96). 
Die Bewertung der Ergebnisse erfolgte anhand der ermittelten Grenzwerte der britischen Nor-
mierungsstichprobe. Somit konnten beide SDQ-Versionen einheitlich ausgewertet und die je-
weiligen Resultate miteinander verglichen werden.  
 
3.3.2 Metabolische Einstellung  
Phe-Konzentrationen im TB bezogen auf 1 Jahr vor Rekrutierung, dienten zur Beurteilung der 
metabolischen Langzeiteinstellung. Diese Werte wurden den PatientInnenakten entnommen. 
Für eine Bestimmung der Phe-Konzentration im TB wird zunächst eine kapilläre Blutentnahme 
auf eine TB-Karte durch die PatientInnen oder deren Eltern selbst durchgeführt. Das gewon-
nene Blut wird auf die mit Namen und Datum versehene TB-Karte aufgetragen und an das 
Stoffwechsellabor gesandt. Nach Erhalt der jeweiligen Werte werden die Eltern schriftlich über 
die derzeitige metabolische Einstellung informiert; bei Bedarf erfolgt eine telefonische oder 
persönliche Beratung zur Verbesserung der Situation.  
Die Ermittlung der Phe-Werte zum Untersuchungszeitpunkt erfolgte ebenso mittels TB-Karten. 
 
3.3.3 Anthropometrische Daten 
Die Erhebung von Körpergröße und Gewicht wurde am Tag der Rekrutierung durchgeführt. 
Der BMI (kg/m²) wurde aus den erfassten Daten berechnet. 
 




3.3.4 Sozioökonomischer Status  
Zur Erfassung des sozioökonomischen Status wurde für diese Studie der mehrdimensionale 
Winkler-Sozialschichtindex herangezogen. Hierzu wurden Informationen der Eltern bezüglich 
ihrer schulischen und beruflichen Qualifikation, ihrer beruflichen Stellung und ihres monatli-
chen Nettohaushaltseinkommens erfragt. Die Bewertung der 3 Dimensionen erfolgte anhand 
einer Punkteverteilung von mindestens 1 bis maximal 7. Fehlende Angaben zu einer Statusdi-
mension wurden mit Hilfe des Mittelwertes aus den 2 anderen Subskalen errechnet. Aus der 
Summe der 3 Dimensionen konnte der Winkler-Index berechnet (3-21 Punkte) und die Kate-
gorisierung in Haushalte mit hohem, mittlerem und niedrigem Status vorgenommen werden 
[Winkler und Stolzenberg 1999; Winkler und Stolzenberg 2009]. Dabei gingen in die Berech-
nung die Ergebnisse des Elternteils mit der höheren Punktzahl ein. Im Falle eines alleinerzie-
henden Haushaltes wurden die Punktwerte von demjenigen Elternteil herangezogen, bei dem 
das Kind die überwiegende Zeit verbringt [Winkler und Stolzenberg 2009].  
Entwickelt wurde der Winkler-Index 1989 zur Messung sozialer Unterschiede für den nationa-
len Untersuchungssurvey der Deutschen Herz-Kreislauf-Präventionsstudie [Winkler und Stol-
zenberg 2009]. Er wurde bereits mehrfach überarbeitet und von zahlreichen Studien zur Beur-
teilung des sozioökonomischen Status eingesetzt [Winkler und Stolzenberg 1999; Hölling et al. 
2008; Winkler und Stolzenberg 2009; Lampert et al. 2013a; Lampert et al. 2013b; Lampert et 
al. 2014]. Die vorliegende Studie bezieht sich auf die Version von 2009 [Winkler und Stolzen-
berg 2009]. 
 
3.4 Statistische Datenanalyse 
Die Rohdaten wurden zunächst mit Excel aufbereitet. Die statistische Auswertung erfolgte mit 
der Statistiksoftware IBM SPSS Statistics Version 23. Die untersuchten Variablen wurden zu-
nächst mit Hilfe des Kolmogorov-Smirnov-Tests auf Normalverteilung überprüft. Aufgrund 
der überwiegend nicht normalverteilen Daten wurde für die Darstellung der deskriptiven Sta-
tistik der Median mit dem 25 %-Quartil (Q1) und 75 %-Quartil (Q3) herangezogen. Die metri-
schen Ergebnisse wurden mit folgenden Tests auf Signifikanz geprüft: 
 2 verbundene Stichproben:   Wilcoxon-Test 
 2 unabhängige Stichproben:   Mann-Whitney-U-Test 
 > 2 unabhängige Stichproben: Kruskal-Wallis-Test   




Für die Analyse der kategorialen Variablen „normal“, „grenzwertig“ und „auffällig“ wurden 
Kreuztabellen erstellt. Aufgrund des geringen Stichprobenumfangs erfolgte hierbei die Prüfung 
auf Signifikanz mit dem Fisher-Test. Im Falle eines für die entsprechende Berechnung der exak-
ten Signifikanz zu großen Datasets wurde zur Schätzung der exakten Signifikanz die Monte-
Carlo-Signifikanz verwendet. Das Signifikanzniveau wurde für alle Tests bei α = 5 % festge-
legt. Zur Beurteilung des Zusammenhangs zwischen zwei Variablen wurde aufgrund der klei-
nen Stichproben und größtenteils nicht normalverteilten Daten der Spearman-Korrelationsko-
effizient (r) herangezogen. Die Einteilung von Cohen diente zur Interpretation der berechneten 
Korrelationen [Cohen 1988]: 
 |r| = 0.1 schwacher Effekt 
 |r| = 0.3 mittlerer Effekt 










































Von den 62 zum Zeitpunkt der Rekrutierung in der Stoffwechselambulanz betreuten PatientIn-
nen mit PKU erfüllten 52 die Einschlusskriterien, 49 von ihnen nahmen letztlich an der Studie 
teil. Die Daten der rekrutierten PatientInnen wurden pseudonymisiert (ID 1-ID 49, siehe Tab. 4, 
S.26). Alle PatientInnen der Kohorte sind in Deutschland geboren und wurden im Rahmen des 
Neugeborenenscreenings diagnostiziert. Bei den PatientInnen ID 15, ID 31 und ID 44 handelt 
es sich um drei Geschwister. Auch die PatientInnen ID 21 und ID 35, ID 20 und ID 25, ID 29 
und ID 48 sowie ID 4 und ID 26 sind jeweils Geschwisterpaare. 
Unter Berücksichtigung der prätherapeutischen Phe-Konzentrationen im TB, der Phe-Toleranz, 
des Genotyps und Testung der BH4-Sensitivität erfolgte die Klassifikation in PatientInnen mit 
klassischer PKU, PatientInnen mit milder HPA und PatientInnen mit BH4-sensivitver PKU 
(siehe Tab. 4, S.26 und Tab. 5, S.27) 
Insgesamt 30 Kinder und Jugendliche der untersuchten Kohorte befolgten zum Zeitpunkt der 
Datenerhebung eine Phe-bilanzierte Diät, während 19 PatientInnen aufgrund einer milden HPA 
oder BH4-sensitiven PKU mit BH4-Monotherapie keine Diät durchführten.  
In Hinblick auf das Geschlecht, Alter und den BMI gab es keine signifikanten Unterschiede 
zwischen PatientInnen mit PKU und den Kindern der stoffwechselgesunden Kontrollgruppe 
(n = 98; siehe Tab. 5, S.27). Nach Berechnung des sozioökonomischen Status mit Hilfe des 
Winkler-Index waren alle PatientInnen mit PKU und Kontrollpersonen im Median der Mittel-
schicht zugehörig [Winkler und Stolzenberg 2009]. Der Winkler-Index der Kontrollgruppe lag 
allerdings signifikant über dem der PatientInnen (p = 0.046). Von 10 Kontrollpersonen wurden 













Tab. 4: PatientInnencharakteristik  
ID Geschlecht* 
Alter zum Erhebungs- 
zeitpunkt (Jahre) 
PKU-Phänotyp Diät 
1 m 2.1 klassische PKU Ja 
2 m 2.1 milde HPA Nein 
3 m 2.1 klassische PKU Ja 
4 w 2.2 BH4-sensitive PKU Nein 
5 m 2.6 klassische PKU Ja 
6 w 2.7 klassische PKU Ja 
7 m 3.0 milde HPA Nein 
8 w 3.5 milde HPA Nein 
9 w 3.5 klassische PKU Ja 
10 m 3.8 klassische PKU Ja 
11 m 4.1 klassische PKU Nein 
12 m 4.8 klassische PKU Ja 
13 m 5.0 klassische PKU Ja 
14 m 5.2 BH4-sensitive PKU Ja 
15 m 6.1 milde HPA Nein 
16 w 6.8 klassische PKU Ja 
17 m 6.3 klassische PKU Ja 
18 m 6.9 klassische PKU Ja 
19 w 6.9 BH4-sensitive PKU Nein 
20 w 7.2 BH4-sensitive PKU Ja 
21 m 8.3 klassische PKU Ja 
22 w 8.8 milde HPA Nein 
23 w 8.9 klassische PKU Ja 
24 w 9.7 milde HPA Nein 
25 m 9.8 BH4-sensitive PKU Ja 
26 w 10.4 BH4-sensitive PKU Nein 
27 w 10.5 klassische PKU Ja 
28 m 11.4 klassische PKU Ja 
29 m 11.5 klassische PKU Ja 
30 w 11.5 klassische PKU Ja 
31 m 11.6 milde HPA Nein 
32 m 11.7 BH4-sensitive PKU Nein 
33 m 12.1 BH4-sensitive PKU Nein 
34 m 13.2 BH4-sensitive PKU Ja 
35 w 13.9 klassische PKU Ja 
36 w 14.0 klassische PKU Ja 
37 m 14.7 klassische PKU Ja 
38 w 14.7 BH4-sensitive PKU Nein 
39 m 14.8 BH4-sensitive PKU Nein 
40 w 14.9 klassische PKU Ja 
41 w 15.4 klassische PKU Ja 
42 m 15.5 BH4-sensitive PKU Ja 
43 m 15.9 BH4-sensitive PKU Ja 
44 w 15.9 milde HPA Nein 
45 w 16.2 milde HPA Nein 
46 w 16.9 klassische PKU Nein 
47 w 16.9 BH4-sensitive PKU Ja 
48 w 17.5 klassische PKU Ja 
49 m 17.6 milde HPA Nein 
* m = männlich, w = weiblich 
 




Tab. 5: Vergleich zwischen PatientInnen mit PKU und stoffwechselgesunden Kontrollpersonen 















Anzahl (n)       
 49 25 10 14 98  
Geschlecht       
m (n) 26 13 5 8 52  
w (n) 23 12 5 6 46 1.000 
Alter (Jahre)       
Median (Q1; Q3) 9 (4.5; 14) 8 (3.5; 13.5) 8.5 (3; 15.3) 11.5 (6.8; 14.3) 10 (4; 13.3) 0.768 
BMI (kg/m2)       












Winkler-Index#       
Median (Q1; Q3) 13 (10; 15) 12 (9; 14) 12.5 (6; 14.5) 13 (11.8; 19) 14 (11.3; 16)1 0.046* 
* signifikanter Unterschied 
p Mann-Whitney-U-Test (PKU-PatientInnen gesamt vs. Kontrollen) 
# Unterschicht: 3-8, Mittelschicht: 9-14, Oberschicht: 15-21 
1: n = 88 
 
In Tabelle 6a (siehe S.28) sind die metabolische Einstellung und Phe-Toleranz der untersuchten 
PatientInnen, getrennt nach Phänotyp, dargestellt. Zum Zeitpunkt der Datenerhebung lagen die 
Phe-Werte der einzelnen PatientInnen innerhalb des altersspezifischen therapeutischen Be-
reichs. Es ergaben sich hier keine statistisch signifikanten Unterschiede zwischen den Patien-
tInnen mit klassischer PKU, milder HPA und BH4-sensitiver PKU. Die metabolische Langzeit-
einstellung, gemessen am Mittelwert aller erhobenen Phe-Werte im Verlauf der letzten 12 Mo-
nate vor Studieneinschluss, war bei allen PatientInnen gut und altersentsprechend. PatientInnen 
mit milder HPA wiesen dabei im Mittel signifikant niedrigere Phe-Werte auf, sowohl im Ver-
gleich zu PatientInnen mit klassischer PKU (p = 0.003) als auch zu PatientInnen mit BH4-
sensitiver PKU (p = 0.001).  
Der Median der Phe-Toleranz von PatientInnen mit klassischer PKU lag erwartungsgemäß sig-
nifikant unter dem Median der Phe-Toleranz von PatientInnen mit BH4-sensitiver PKU 
(p = < 0.001). 
  




Tab. 6a: Phe-Toleranz und metabolische Einstellung von PatientInnen mit PKU zum Untersu-


















     












TB im Jahr vor Rekru-
tierung (µmol/l) 
   
 
  
Median der mittleren Phe-











Phe-Toleranz1 (mg/d)      










* signifikanter Unterschied  
p Phe-Toleranz: Mann-Whitney-U-Test (PatientInnen mit klassischer PKU vs. PatientInnen mit BH4-sensiviver PKU) 
   Phe-Konzentration im TB zum Untersuchungszeitpunkt/im Jahr vor Rekrutierung:  Kruskal-Wallis-Test (PatientInnen mit    
   klassischer PKU vs. PatientInnen mit milder HPA vs. PatientInnen mit BH4-sensiviver PKU) 
#  Monte-Carlo-Signifikanz 
n. v.: nicht verfügbar 
1: PKU-PatientInnen mit Diät, 2: n = 30, 3: n = 23, 4: n = 7 
 
Der Vergleich der metabolischen Einstellung zwischen PatientInnen mit und PatientInnen ohne 
Diät ist in Tabelle 6b (siehe S.29) aufgezeigt. PatientInnen mit einer diätetischen Therapie ver-
zeichneten einen signifikant höheren Median der mittleren Phe-Konzentration im Jahr vor Rek-
rutierung als PatientInnen ohne Diät (p = 0.004). Bei altersgetrennter Betrachtung ergaben sich 
bei den 2- bis 10-Jährigen keine signifikanten Unterschiede, weder in den Phe-Werten zum 
Untersuchungszeitpunkt noch in den mittleren Phe-Werten 12 Monate vor Studieneinschluss. 
In der Altersgruppe 11 bis 17 Jahre hingegen wiesen Jugendliche mit Diät signifikant höhere 
Phe-Werte sowohl zum Zeitpunkt der Datenerhebung (p = 0.006) als auch im Jahr vor Rekru-
tierung (p = 0.006) als diejenigen ohne Diät auf.  
  




Tab. 6b: Metabolische Einstellung von PatientInnen mit PKU mit und ohne Diät zum Unter-
suchungszeitpunkt und im Jahr vor Einschluss in die Studie 





TB im Jahr vor Rekru-
tierung (µmol/l) 
 n Median (Q1; Q3) 
Median der mittleren Phe-
Konzentration (Q1; Q3) 












p1  0.091 0.004* 













p2  0.863 0.059 













p3  0.006* 0.006* 
* signifikanter Unterschied 
p Mann-Whitney-U-Test 
p1 PKU-PatientInnen mit vs. ohne Diät gesamt 
p2 PKU-PatientInnen mit vs. ohne Diät 2-10 Jahre  
p3 PKU-PatientInnen mit vs. ohne Diät 11-17 Jahre  
  




4.2 Ergebnisse des SDQ 
Die Auswertung der Ergebnisse erfolgte altersgetrennt entsprechend der für verschiedene Al-
tersgruppen verfügbaren SDQ-Fremd- und Selbstbeurteilungsfragebögen; zum einen für Kin-
der im Alter von 2 bis 10 Jahren und zum anderen für 11- bis 17-jährige Jugendliche.  
 
4.2.1 SDQ-Ergebnisse von PatientInnen mit PKU  
4.2.1.1 Fremdbeurteilung durch die Eltern 
Die Daten der Fremdbeurteilung durch die Eltern für Kinder und Jugendliche mit PKU sind in 
Tabelle 7 (siehe S.32f) dargestellt. 
 
Kindern mit PKU im Alter von 2 bis 10 Jahren 
Der Median des Gesamtproblemwertes und aller Subskalen lag in der Beurteilung durch die 
Eltern für 2- bis 10-jährige Kinder mit PKU im Normbereich. Einzige Ausnahme war die Sub-
skala „Verhaltensprobleme“ bei Jungen. Der Median befand sich hier im grenzwertigen Be-
reich. Geschlechterunabhängig wurde in dieser Subskala am häufigsten ein grenzwertiger oder 
auffälliger Wert erreicht. 
Eine besondere Stärke der Kinder zeigte sich im „prosozialen Verhalten“. Der Median lag hier 
sowohl für Mädchen als auch für Jungen im oberen Normbereich. Ausschließlich in dieser Sub-
skala wies keines der untersuchten Kinder mit PKU einen grenzwertigen oder auffälligen Wert 
auf. 
 
Jugendliche mit PKU im Alter von 11 bis 17 Jahren 
Auch für die 11- bis 17-jährigen Jugendlichen mit PKU lag der Median des Gesamtproblem-
wertes und aller Subskalen in der Beurteilung durch die Eltern im Normbereich. 
Bei 9.1 % der jugendlichen Mädchen ergab sich ein grenzwertiger Gesamtproblemwert. Nach 
Einschätzung der Eltern standen hier insbesondere „emotionale Probleme“ im Vordergrund. 
Keiner der Jungen wurde hingegen mit einem grenzwertigen oder auffälligen Gesamtproblem-
wert bewertet. Bei der Betrachtung der einzelnen Subskalen zeigten sich grenzwertige und auf-
fällige Werte der Jungen insbesondere in der Subskala „Verhaltensprobleme mit Gleichaltri-
gen“. 
  




Fremdbeurteilungen von Kindern und Jugendlichen mit PKU: Vergleich der Altersgruppen 
Im Vergleich der beiden untersuchten Altersgruppen zeigten sich hinsichtlich der medianen 
Gesamtproblemwerte in der Fremdbeurteilung für PatientInnen beiderlei Geschlechts keine sig-
nifikanten Unterschiede. Die psychische Gesundheit aller PatientInnen mit PKU wurde durch 
ihre Eltern folglich im Median kontinuierlich über alle Altersgruppen hinweg als „normal“ im 
SDQ bewertet.  
Auffällig war, dass die Eltern der 2- bis 10-jährigen Jungen häufiger von „Verhaltensproble-
men“ bei ihren Söhnen berichteten als die Eltern von adoleszenten Jungen. Signifikante Unter-
schiede zeigten sich hier sowohl im Median (p = 0.002) als auch im Anteil an Jungen mit einem 
grenzwertigen Wert (p = 0.035).  
Ein weiterer Unterschied in den Ergebnissen der zwei Altersgruppen zeigte sich in der Subskala 
„prosoziales Verhalten“. Das ausschließlich als „normal“ kategorisierte „prosoziale Verhal-
ten“ der jüngeren Mädchen und Jungen spiegelte sich bei den 11- bis 17-Jährigen in der Fremd-
beurteilung nicht wider. In dieser Subskala erreichten 9.1 % der Jugendlichen mit PKU einen 
grenzwertigen Wert. Der Unterschied war jedoch nicht signifikant.  
  
























(20w, 16m) p1                                           p2 p3 p4 
Gesamtproblemwert                 
Median (Q1; Q3), w 8 (4; 13.8) 7 (4; 9) 8.5 (5; 13.8) 7.5 (3; 13.8) 0.513 0.683 0.737 0.617 
Median (Q1; Q3), m 9 (6; 12) 6 (3; 9) 10.5 (7; 14) 5.5 (4; 9.8) 0.078 0.008* 0.530 0.855 
grenzwertig (%), w  8.3 9.1 15 15 1.000 1.000 1.000 1.000 
grenzwertig (%), m  6.7 0 12.5 0 1.000 0.279 0.645 n. b. 
auffällig (%), w  16.7 0 10 10 0.476 1.000 1.000 0.516 
auffällig (%), m  6.7 0 15.6 6.3 1.000 0.392 0.645 1.000 
Summe# (%) 18.5 4.5 26.9 16.7 0.204 0.309 0.580 0.235 
Emotionale Probleme                 
Median (Q1; Q3), w 2 (0; 3.8) 2 (1; 4) 2 (1; 3) 2 (1; 4) 0.399 0.448 0.867 0.715 
Median (Q1; Q3), m 0 (0; 2) 2 (0; 3) 1 (0; 3) 0.5 (0; 2) 0.346 0.361 0.419 0.324 
grenzwertig (%), w  8.3 18.2 10 10 0.582 1.000 1.000 0.602 
grenzwertig (%), m  0 0 15.6 12.5 n. b. 1.000 0.301 0.499 
auffällig (%), w  16.7 18.2 0 20 1.000 0.104 0.135 1.000 
auffällig (%), m  13.3 0 3.1 0 0.492 1.000 0.287 n. b. 
Summe# (%) 18.5 18.2 15.4 22.2 1.000 0.575 0.755 1.000 
Hyperaktivität                 
Median (Q1; Q3), w 2.5 (1; 5.5) 2 (0; 3) 4 (1.3; 5) 3 (1; 4) 0.433 0.311 0.619 0.446 
Median (Q1; Q3), m 4 (3; 5) 2 (2; 5) 5 (3; 6) 2.5 (2; 4.8) 0.054 0.002* 0.320 0.953 
grenzwertig (%), w  8.3 0 5 0 0.476 0.486 1.000 n. b. 
grenzwertig (%), m  6.7 0 12.5 0 1.000 0.279 0.645 n. b. 
auffällig (%), w  16.7 0 10 5 0.476 0.605 0.611 1.000 
auffällig (%), m  6.7 9.1 15.6 0 1.000 0.141 0.645 0.407 
Summe# (%) 18.5 4.5 23.1 2.8 0.204 0.012* 0.776 1.000 
Verhaltensprobleme                 
Median (Q1; Q3), w 2 (0.3; 3.8) 1 (0; 2) 2 (1; 3.8) 2 (0; 3) 0.179 0.419 0.828 0.228 
Median (Q1; Q3), m 3 (2; 4) 0 (0; 1) 3 (1; 4) 1 (1; 2) 0.002* 0.030* 0.983 0.006* 
grenzwertig (%), w  8.3 0 15 20 0.450 1.000 1.000 0.268 
grenzwertig (%), m  33.3 0 31.3 12.5 0.035* 0.073 1.000 0.500 
auffällig (%), w  25 0 25 10 0.214 0.398 1.000 0.499 
auffällig (%), m  26.7 9.1 31.3 6.3 0.149 0.025* 1.000 1.000 
Summe# (%) 48.1 4.5 53.8 25 0.001* 0.009* 0.644 0.072 





























(20w, 16m) p1                                           p2 p3 p4 
Verhaltensprobleme mit 
Gleichaltrigen                 
Median (Q1; Q3), w 1.5 (0.3; 2) 0 (0; 2) 1 (0; 2) 1 (0; 2.8) 0.327 0.907 0.822 0.360 
Median (Q1; Q3), m 1 (0; 1) 1 (0; 3) 1 (0; 3) 0.5 (0; 1.8) 0.695 0.294 0.271 0.708 
grenzwertig (%), w  8.3 0 5 10 1.000 0.601 1.000 0.520 
grenzwertig (%), m  6.7 18.2 6.3 0 0.533 0.539 1.000 0.142 
auffällig (%), w  0 18.2 15 20 0.476 0.693 0.279 1.000 
auffällig (%), m  0 9.1 21.9 12.5 0.391 0.463 0.078 1.000 
Summe# (%) 7.4 22.7 25 22.2 0.219 0.805 0.074 1.000 
Prosoziales Verhalten                 
Median (Q1; Q3), w 8 (7; 9) 10 (7; 10) 8 (6.3; 9) 9 (8; 9.8) 0.264 0.066 0.520 0.474 
Median (Q1; Q3), m 8 (7; 9) 8 (7; 10) 7 (6; 9) 8.5 (7; 9.8) 0.868 0.068 0.032* 0.849 
grenzwertig (%), w  0 9.1 5 5 0.478 1.000 1.000 1.000 
grenzwertig (%), m  0 9.1 15 6.3 0.423 1.000 0.541 1.000 
auffällig (%), w  0 0 5 0 n. b. 1.000 1.000 n. b. 
auffällig (%), m  0 0 12.5 0 n. b. 0.282 0.282 n. b. 
Summe# (%) 0 9.1 17.3 5.6 0.196 0.188 0.024* 0.630 
* signifikanter Unterschied 
p Median: Mann-Whitney-U-Test, kategoriale Variablen (%): Fisher-Test 
p1 PKU-PatientInnen 2-10 Jahre vs. 11-17 Jahre 
p2 Kontrollen 2-10 Jahre vs. 11-17 Jahre 
p3 PKU-PatientInnen 2-10 Jahre vs. Kontrollen 2-10 Jahre 
p4 PKU-PatientInnen 11-17 Jahre vs. Kontrollen 11-17 Jahre 
# w + m + grenzwertig + auffällig 
n. b.: nicht berechenbar 
 
Cut-off-Werte der SDQ-Fremdbeurteilung:  
Gesamtproblemwert:   normal 0-13 grenzwertig 14-16  auffällig 17-40  
Emotionale Probleme:   normal 0-3 grenzwertig 4  auffällig 5-10 
Hyperaktivität:     normal 0-5  grenzwertig 6  auffällig 7-10 
Verhaltensprobleme:    normal 0-2  grenzwertig 3  auffällig 4-10 
Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen:  normal 0-2  grenzwertig 3  auffällig 4-10 
Prosoziales Verhalten:    normal 6-10 grenzwertig 5  auffällig 0-4 
  




4.2.1.2 Selbstbeurteilung der PatientInnen mit PKU 
Die Daten der Selbstbeurteilung von 11- bis 17-jährigen Jugendlichen mit PKU sind in Tabelle 
8 (siehe S.34f) dargestellt. 
Der Median des Gesamtproblemwertes wie auch aller Subskalen lag in der Selbstbewertung 
durch die jugendlichen Mädchen und Jungen mit PKU im Normbereich. Bei 27.3 % der jugend-
lichen Mädchen zeigte sich allerdings ein grenzwertiger oder auffälliger Gesamtproblemwert. 
In Bezug auf die Subskalen überwogen dabei „emotionale Probleme“. Bei den Jungen hinge-
gen erreichte keiner einen grenzwertigen oder auffälligen Gesamtproblemwert. Jedoch ver-
zeichneten einzelne Jungen einen grenzwertigen oder auffälligen Wert in den Subskalen „Ver-
haltensprobleme“, „Hyperaktivität“ und „Prosoziales Verhalten“.  
 





n=22 (11w, 11m) 
Kontrollen  
11-17 Jahre 
n=42 (23w, 19m) p                                              
Gesamtproblemwert       
Median (Q1; Q3), w 8 (7; 17) 10 (7; 12) 0.750 
Median (Q1; Q3), m 8 (6; 12) 6 (4; 11) 0.387 
grenzwertig (%), w  18.2 8.7 0.567 
grenzwertig (%), m  0 5.3 1.000 
auffällig (%), w  9.1 0 0.300 
auffällig (%), m  0 0 n. b. 
Summe# (%) 13.6 7.1 0.406 
Emotionale Probleme     
Median (Q1; Q3), w 3 (2; 7) 3 (2; 5) 0.499 
Median (Q1; Q3), m 1 (0; 3) 1 (0; 2) 0.647 
grenzwertig (%), w  0 17.4 0.550 
grenzwertig (%), m  0 0 n. b. 
auffällig (%), w  27.3 0 0.041* 
auffällig (%), m  0 0 n. b. 
Summe# (%) 13.6 9.5 0.684 
Hyperaktivität       
Median (Q1; Q3), w 2 (1; 6) 3 (1; 4) 0.964 
Median (Q1; Q3), m 3 (1; 6) 3 (1; 4) 0.659 
grenzwertig (%), w  18.2 0 0.085 
grenzwertig (%), m  27.3 0 0.050* 
auffällig (%), w  9.1 0 0.281 
auffällig (%), m  0 10.5 1.000 
Summe# (%) 27.3 4.8 0.016* 
Tabellenunterschrift siehe S.35 









n=22 (11w, 11m) 
Kontrollen  
11-17 Jahre 
n=42 (23w, 19m) p                                              
Verhaltensprobleme       
Median (Q1; Q3), w 1 (0; 4) 1 (1; 2) 0.845 
Median (Q1; Q3), m 1 (0; 3) 1 (0; 2) 0.680 
grenzwertig (%), w  9.1 4.3 0.490 
grenzwertig (%), m  0 0 n. b. 
auffällig (%), w  18.2 0 0.091 
auffällig (%), m  9.1 5.3 1.000 
Summe# (%) 18.2 4.8 0.170 
Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen      
Median (Q1; Q3), w 2 (1; 3) 2 (1; 3) 0.719 
Median (Q1; Q3), m 2 (1; 3) 2 (1; 3) 0.749 
grenzwertig (%), w  18.2 4.3 0.252 
grenzwertig (%), m  0 5.3 1.000 
auffällig (%), w  0 4.3 1.000 
auffällig (%), m  0 0 n. b. 
Summe# (%) 9.1 7.1 1.000 
Prosoziales Verhalten       
Median (Q1; Q3), w 8 (8; 9) 9 (8; 9) 0.255 
Median (Q1; Q3), m 9 (7; 9) 7 (6; 10) 0.379 
grenzwertig (%), w  9.1 4.3 0.534 
grenzwertig (%), m  0 15.8 0.532 
auffällig (%), w  9.1 0 0.323 
auffällig (%), m  9.1 0 0.393 
Summe# (%) 13.6 9.5 0.684 
* signifikanter Unterschied  
p Median: Mann-Whitney-U-Test, kategoriale Variablen (%): Fisher-Test (PKU-PatientInnen vs. Kontrollen) 
# w + m + grenzwertig + auffällig 
n. b.: nicht berechenbar 
 
Cut-off-Werte der SDQ-Selbstbeurteilung:  
Gesamtproblemwert:   normal 0-15 grenzwertig 16-19  auffällig 20-40 
Emotionale Probleme:   normal 0-5 grenzwertig 6  auffällig 7-10 
Hyperaktivität:     normal 0-5  grenzwertig 6  auffällig 7-10 
Verhaltensprobleme:    normal 0-3  grenzwertig 4  auffällig 5-10 
Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen:  normal 0-3  grenzwertig 4-5  auffällig 6-10 
Prosoziales Verhalten:    normal 6-10 grenzwertig 5  auffällig 0-4 
 




4.2.1.3 Vergleich zwischen der Fremd- und Selbstbeurteilung bei jugendlichen PatientInnen 
mit PKU 
Die Daten des Vergleichs zwischen Fremd- und Selbstbeurteilung von 11- bis 17-jährigen Pa-
tientInnen mit PKU sind in Tabelle 9 (siehe S.38f) aufgeführt.  
Insgesamt fiel die Selbstbeurteilung der Jugendlichen kritischer aus als die Bewertung durch 
ihre Eltern. Der Median des Gesamtproblemwertes in der Selbstbeurteilung war, unabhängig 
vom Geschlecht, höher als der in der Fremdbeurteilung. Für die Mädchen war dieser Unter-
schied signifikant (p = 0.008).  
Auch beim Vergleich der einzelnen Subskalen zeigten sich zwischen den Angaben der Eltern 
und ihrer Kinder Unterschiede, wobei diese nicht signifikant waren. Dies galt für beide Ge-
schlechter. 
Die Mädchen und ihre Eltern berichteten vorwiegend von „emotionalen Problemen“. Für fast 
ein Drittel der Mädchen waren nach Eigenangaben weiterhin „Verhaltensprobleme“ und „Hy-
peraktivität“ relevant. Im Gegensatz dazu erreichte keines der Mädchen in der Bewertung 
durch die Eltern in den zwei letztgenannten Subskalen einen Wert außerhalb des Normbereichs.  
Bei den Jungen im Alter von 11 bis 17 Jahren überwogen in der Elternbewertung grenzwertige 
und auffällige Werte in der Subskala „Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen“. Dem gegen-
über bewertete sich kein Junge in dieser Subskala selbst als grenzwertig oder auffällig.   
  









Tab. 9: Vergleich der SDQ-Fremdbeurteilung und SDQ-Selbstbeurteilung von PatientInnen mit 





11-17 Jahre  
n=22 (11w,11m) 









SB                            
Kontrollen  
11-17 Jahre  
n=33 (18w,15m) p1                                  p2                            
Gesamtproblemwert             
Median (Q1; Q3), w 7 (4; 9) 8 (7; 17) 6.5 (2.8; 12.3) 8.5 (6.8; 13) 0.008* 0.154 
Median (Q1; Q3), m 6 (3; 9) 8 (6; 12) 5 (4; 9) 6 (4; 10) 0.117 0.772 
grenzwertig (%), w  9.1 18.2 11.1 11.1 0.586 1.000 
grenzwertig (%), m  0 0 0 0 n. b. n. b. 
auffällig (%), w  0 9.1 5.6 0 0.474 1.000 
auffällig (%), m  0 0 6.7 0 n. b. 1.000 
Summe# (%) 4.5 13.6 12.1 6.1 0.607 0.672 
Emotionale Probleme           
Median (Q1; Q3), w 2 (1; 4) 3 (2; 7) 2 (0.8; 3.3) 3 (2; 5) 0.055 0.179 
Median (Q1; Q3), m 2 (0; 3) 1 (0; 3) 0 (0; 2) 1 (0; 2) 0.727 0.598 
grenzwertig (%), w  18.2 0 11.1 5.6 0.471 0.591 
grenzwertig (%), m  0 0 13.3 0 n. b. 0.483 
auffällig (%), w  18.2 27.3 11.1 0 1.000 0.227 
auffällig (%), m  0 0 0 0 n. b. n. b. 
Summe# (%) 18.2 13.6 18.2 3 1.000 0.105 
Hyperaktivität            
Median (Q1; Q3), w 2 (0; 3) 2 (1; 6) 3 (0.8; 4) 3 (1; 4.3) 0.090 0.405 
Median (Q1; Q3), m 2 (2; 5) 3 (1; 6) 2 (2; 4) 3 (1; 4) 0.684 0.682 
grenzwertig (%), w  0 18.2 0 0 0.214 n. b. 
grenzwertig (%), m  0 27.3 0 0 0.214 n. b. 
auffällig (%), w  0 9.1 5.6 0 0.450 1.000 
auffällig (%), m  9.1 0 0 6.7 1.000 1.000 
Summe# (%) 4.5 27.3 3 3 0.345 1.000 
Verhaltensprobleme            
Median (Q1; Q3), w 1 (0; 2) 1 (0; 4) 1.5 (0; 2.3) 1 (0.8; 2) 0.250 0.465 
Median (Q1; Q3), m 0 (0; 1) 1 (0; 3) 1 (1; 2) 1 (0; 2) 0.164 0.429 
grenzwertig (%), w  0 9.1 16.7 5.6 0.450 0.338 
grenzwertig (%), m  0 0 13.3 0 n. b. 0.224 
auffällig (%), w  0 18.2 5.6 0 0.214 0.469 
auffällig (%), m  9.1 9.1 6.7 0 1.000 0.464 
Summe# (%) 4.5 18.2 21.2 3 0.095 0.054 










Tab. 9: Vergleich der SDQ-Fremdbeurteilung und SDQ-Selbstbeurteilung von PatientInnen 





11-17 Jahre  
n=22 (11w,11m) 









SB                            
Kontrollen  
11-17 Jahre  
n=33 (18w,15m) p1                                  p2                            
Verhaltensprobleme mit  
Gleichaltrigen          
Median (Q1; Q3), w 0 (0; 2) 2 (1; 3) 1 (0; 2.3) 2.5 (1.8; 3) 0.141 0.022* 
Median (Q1; Q3), m 1 (0; 3) 2 (1; 3) 1 (0; 2) 1 (0; 2) 0.375 0.453 
grenzwertig (%), w  0 18.2 5.6 5.6 0.479 1.000 
grenzwertig (%), m  18.2 0 0 6.7 0.189 1.000 
auffällig (%), w  18.2 0 22.2 5.6 0.479 0.335 
auffällig (%), m  9.1 0 13.3 0 0.450 0.483 
Summe# (%) 22.7 9.1 21.2 9.1 0.412 0.303 
Prosoziales Verhalten            
Median (Q1; Q3), w 10 (7; 10) 8 (8; 9) 9 (8; 9.3) 9 (7.8; 9.3) 0.176 0.992 
Median (Q1; Q3), m 8 (7; 10) 9 (7; 9) 8 (7; 10) 7 (6; 10) 0.711 0.141 
grenzwertig (%), w  9.1 9.1 0 5.6 1.000 1.000 
grenzwertig (%), m  9.1 0 6.7 20 1.000 0.598 
auffällig (%), w  0 9.1 0 0 1.000 n. b. 
auffällig (%), m  0 9.1 0 0 1.000 n. b. 
Summe# (%) 9.1 13.6 3 12.1 1.000 0.355 
FB: Fremdbeurteilung 
SB: Selbstbeurteilung 
* signifikanter Unterschied 
p Median: Wilcoxon-Test, kategoriale Variablen (%): Fisher-Test 
p1 Fremdbeurteilung vs. Selbstbeurteilung PKU-PatientInnen 
p2 Fremdbeurteilung vs. Selbstbeurteilung Kontrollen 
# w + m + grenzwertig + auffällig 
n. b.: nicht berechenbar 
 
Cut-off-Werte der SDQ-Fremdbeurteilung/SDQ-Selbstbeurteilung:  
Gesamtproblemwert:   normal 0-13/0-15 grenzwertig 14-16/16-19 auffällig 17-40/20-40 
Emotionale Probleme:   normal 0-3/0-5 grenzwertig 4/6  auffällig 5-10/7-10 
Hyperaktivität:     normal 0-5/0-5  grenzwertig 6/6  auffällig 7-10/7-10 
Verhaltensprobleme:    normal 0-2/0-3  grenzwertig 3/4  auffällig 4-10/5-10 
Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen:  normal 0-2/0-3  grenzwertig 3/4-5  auffällig 4-10/6-10 
Prosoziales Verhalten:    normal 6-10/6-10 grenzwertig 5/5  auffällig 0-4/0-4 
  




4.2.2 SDQ-Ergebnisse von stoffwechselgesunden Kontrollpersonen 
4.2.2.1 Fremdbeurteilung durch die Eltern 
In Tabelle 7 (siehe S.32f) sind die Daten der Fremdbeurteilung für stoffwechselgesunde Kinder 
und Jugendliche dargestellt.  
 
Stoffwechselgesunde Kinder im Alter von 2 bis 10 Jahren 
Für die Kinder der Kontrollgruppe befand sich der Median des Gesamtproblemwertes und aller 
Subskalen in der Beurteilung durch die Eltern für beide Geschlechter im Normbereich. Einzig 
in der Subskala „Verhaltensprobleme“ wiesen die stoffwechselgesunden Jungen einen grenz-
wertigen Median auf. In dieser Subskala wurden die Kinder geschlechterunabhängig am häu-
figsten als grenzwertig oder auffällig bewertet.  
 
Stoffwechselgesunde Jugendliche im Alter von 11 bis 17 Jahren 
Analog zu den jüngeren, stoffwechselgesunden Kindern lag der Median des Gesamtproblem-
wertes und aller Subskalen in der Bewertung durch die Eltern auch für die 11- bis 17-jährigen 
Jugendlichen im Normbereich.  
Bei den Mädchen wurden grenzwertige und auffällige Werte hauptsächlich in den Subskalen 
„emotionale Probleme“ und „Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen“ aufgezeigt. Bei den ju-
gendlichen Jungen war der Anteil mit einem grenzwertigen oder auffälligen Wert in Bezug auf 
„Verhaltensprobleme“ und „Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen“ am höchsten.  
 
Fremdbeurteilungen von stoffwechselgesunden Kindern und Jugendlichen: Vergleich der Al-
tersgruppen 
Obwohl der mediane Gesamtproblemwert in der Kontrollgruppe in beiden Altersgruppen für 
Mädchen und Jungen im Normbereich lag, zeigten die jüngeren Kinder hier höhere mediane 
Werte als die 11- bis 17-Jährigen. Für die Jungen war dieser Unterschied statistisch signifikant 
(p = 0.008). Dieses Ergebnis der Jungen war insbesondere auf signifikante Unterschiede in den 
medianen Werten der Subskalen „Hyperaktivität“ (p = 0.002) und „Verhaltensprobleme“ 
(p = 0.030) zurückzuführen.  
 




4.2.2.2 Selbstbeurteilung der stoffwechselgesunden Jugendlichen 
Die Daten der Selbstbeurteilung der stoffwechselgesunden Jugendlichen sind in Tabelle 8 
(siehe S.34f) dargestellt.  
In der Selbstbeurteilung stoffwechselgesunder jugendlicher Mädchen und Jungen lag der Me-
dian des Gesamtproblemwertes sowie aller Subskalen im Normbereich. Geschlechterunabhän-
gig zeigte keiner der befragten Jugendlichen einen auffälligen Gesamtproblemwert. In Bezug 
auf die Subskalen überwogen bei den Mädchen „emotionale Probleme“ und „Verhaltensprob-
leme mit Gleichaltrigen“. Dem gegenüber schätzten sich die Jungen als grenzwertig oder auf-
fällig, vordergründig in Bezug auf „Hyperaktivität“ und „prosoziales Verhalten“ ein.  
 
4.2.2.3 Vergleich zwischen der Fremd- und Selbstbeurteilung bei stoffwechselgesunden Ju-
gendlichen 
Die Daten des Vergleichs zwischen Fremd- und Selbstbeurteilung der stoffwechselgesunden 
Kontrollpersonen sind in der Tabelle 9 (siehe S. 38f) dargestellt. 
Bei Stoffwechselgesunden lag der Median des Gesamtproblemwertes und aller Subskalen für 
Jugendliche beiderlei Geschlechts in der Fremd- und Selbstbewertung im Normbereich. Unab-
hängig vom Geschlecht war der Median des Gesamtproblemwertes in der Selbstbeurteilung 
höher als in der Bewertung durch die Eltern. Der Unterschied war jedoch statistisch nicht sig-
nifikant. Den einzigen signifikanten Unterschied zwischen der Fremd- und Selbstbeurteilung 
der Kontrollpopulation verzeichneten Mädchen in der Subskala „Verhaltensprobleme mit 
Gleichaltrigen“. Hier war der Median in der Selbstbewertung signifikant höher als in der 
Fremdbewertung (p = 0.022). Auch bei den Stoffwechselgesunden war das Profil der Sub-
skalenergebnisse von den Jugendlichen nicht vollständig vergleichbar mit dem der Eltern. Bei 
den Mädchen wurden am häufigsten „Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen“ sowohl in der 
Fremd- als auch Selbstbeurteilung angegeben. In der Bewertung durch die Eltern ergab sich 
zudem für über 20 % der Mädchen ein grenzwertiger oder auffälliger Wert in den Subskalen 
„emotionale Probleme“ und „Verhaltensprobleme“. In der Selbstbewertung beurteilten sich 
jedoch nur wenige Mädchen als grenzwertig in diesen beiden Subskalen. Bei den Jungen ergab 
sich durch die Elternbewertung für einen nur geringen Anteil ein grenzwertiger Wert im „pro-
sozialen Verhalten“, während sich die Jungen selbst in dieser Subskala am häufigsten als grenz-
wertig bewerteten.   




4.2.3 Vergleich der SDQ-Ergebnisse zwischen PatientInnen mit PKU und stoffwechselgesun-
den Kontrollpersonen 
Die Daten zum Vergleich der Fremdbeurteilungen zwischen PatientInnen mit PKU und Stoff-
wechselgesunden sind in Tabelle 7 (siehe S. 32f), die Daten zum Vergleich der Selbstbeurtei-
lungen in Tabelle 8 (siehe S. 34f) aufgezeigt.  
 
Vergleich der Fremdbeurteilungen zwischen PatientInnen mit PKU und stoffwechselgesunden 
Kontrollpersonen im Alter von 2 bis 10 Jahren 
Beim Vergleich von Kindern mit PKU und Stoffwechselgesunden zeigten sich weder beim Me-
dian des Gesamtproblemwerts noch in einer der Subskalen in der Einschätzung durch die Eltern 
signifikante Unterschiede. Auch die Unterschiede im Anteil von Jungen und Mädchen mit ei-
nem grenzwertigen oder auffälligen Wert in den beiden Gruppen waren weder beim Gesamt-
problemwert (siehe Abb. 2, S.43) noch in den Subskalen signifikant, wenngleich stoffwechsel-
gesunde Kinder prozentual häufiger einen grenzwertigen oder auffälligen Gesamtproblemwert 
aufwiesen als die PatientInnen (PKU 18.5 % vs. Kontrollen 26.9 %, p = 0.580). 
Die Kinder beider Gruppen wurden am häufigsten in der Subskala „Verhaltensprobleme“ als 
grenzwertig oder auffällig eingestuft. Sowohl bei Jungen mit PKU als auch stoffwechselgesun-
den Jungen lag der Median dieser Subskala im grenzwertigen Bereich. 
Der einzige signifikante Unterschied zwischen den Kindern mit PKU und Stoffwechselgesun-
den wurde im „prosozialen Verhalten“ ersichtlich. Geschlechterunabhängig konnte bei keinem 
der untersuchten PatientInnen mit PKU ein grenzwertiger oder auffälliger Wert festgestellt wer-
den. Im Gegensatz dazu zeigten 17.3 % der Stoffwechselgesunden ein unter der Norm liegendes 
„prosoziales Verhalten“ (p = 0.024). Bei geschlechtsgetrennter Betrachtung war der Unter-
schied für die Jungen auch im Median signifikant (p = 0.032); für die Mädchen jedoch nicht.  
 





Abb. 2: Vergleich der prozentualen Punkteverteilung im SDQ-Gesamtproblemwert der Fremdbeurteilung von Pa-
tientInnen mit PKU mit stoffwechselgesunden Kontrollpersonen der Altersgruppe 2 bis 10 Jahre. Die Grautöne im 
Hintergrund spiegeln die Kategorisierung in normal (hellgrau, 0-13), grenzwertig (mittelgrau, 14-16) und auffällig 
(dunkelgrau, 17-40) wider. 
  




Vergleich der Fremdbeurteilungen zwischen PatientInnen mit PKU und stoffwechselgesunden 
Kontrollpersonen im Alter von 11 bis 17 Jahren 
Hinsichtlich der medianen Gesamtproblemwerte konnten keine signifikanten Unterschiede 
zwischen 11- bis 17-Jährigen mit PKU und Stoffwechselgesunden festgestellt werden. Ver-
gleichbar mit den 2- bis 10-jährigen Kindern wurden auch in dieser Altersgruppe grenzwertige 
und auffällige Gesamtproblemwerte prozentual häufiger durch die Eltern der Jugendlichen der 
Kontrollgruppe als von Eltern der PatientInnen angegeben (PKU 4.5 % vs. Kontrollen 16.7 %, 
p = 0.235). Insgesamt zeigte sich bei den Stoffwechselgesunden eine größere Streuung der Ge-
samtproblemwerte in Richtung grenzwertiger und auffälliger Werte als bei Jugendlichen mit 
PKU (siehe Abb. 3, S.45).  
Beim Vergleich der einzelnen Subskalen zeigte sich einzig bei „Verhaltensproblemen“ ein sig-
nifikanter Unterschied zwischen stoffwechselgesunden Jugendlichen und den PatientInnen in 
der Beurteilung durch die Eltern. Stoffwechselgesunde Jungen verzeichneten hier einen signi-
fikant höheren Median als die Jungen mit PKU (p = 0.006).  





Abb. 3: Vergleich der prozentualen Punkteverteilung im SDQ-Gesamtproblemwert der Fremdbeurteilung von Pa-
tientInnen mit PKU mit stoffwechselgesunden Kontrollpersonen der Altersgruppe 11 bis 17 Jahre. Die Grautöne 
im Hintergrund spiegeln die Kategorisierung in normal (hellgrau, 0-13), grenzwertig (mittelgrau, 14-16) und auf-
fällig (dunkelgrau, 17-40) wider. 
 
Vergleich der Selbstbeurteilungen zwischen PatientInnen mit PKU und stoffwechselgesunden 
Kontrollpersonen 
Beim Vergleich der Selbstbeurteilungen von Mädchen und Jungen mit PKU mit Stoffwechsel-
gesunden ließen sich weder im Median des Gesamtproblemwertes noch im Median der Sub-
skalen signifikante Unterschiede aufzeigen. Auch in Hinblick auf grenzwertige und auffällige 
Gesamtproblemwerte bestanden keine signifikanten Unterschiede. Dennoch erreichten die ju-




gendlichen PatientInnen in der Einzelbetrachtung höhere Gesamtproblemwerte als die Stoff-
wechselgesunden (siehe Abb. 4, S.46). Die einzigen signifikanten Unterschiede ergaben sich in 
der Betrachtung der Subskalen „emotionale Probleme“ und „Hyperaktivität“. Dabei wiesen 
Mädchen mit PKU in der Subskala „emotionale Probleme“ signifikant häufiger einen auffälli-
gen Wert verglichen mit gesunden gleichaltrigen Mädchen auf (p = 0.041). Jungen und Mäd-
chen mit PKU bewerteten sich signifikant häufiger als grenzwertig oder auffällig in Bezug auf 
„Hyperaktivität“ (p = 0.016). In der geschlechtsgetrennten Betrachtung verzeichneten hierbei 
die Jungen mit PKU signifikant häufiger einen grenzwertigen Wert als die stoffwechselgesun-
den AltersgenossInnen (p = 0.050). 
 
Abb. 4: Vergleich der prozentualen Punkteverteilung im SDQ-Gesamtproblemwert der Selbstbeurteilung von Pa-
tientInnen mit PKU mit stoffwechselgesunden Kontrollpersonen der Altersgruppe 11 bis 17 Jahre. Die Grautöne 




im Hintergrund spiegeln die Kategorisierung in normal (hellgrau, 0-15), grenzwertig (mittelgrau, 16-19) und auf-
fällig (dunkelgrau, 20-40) wider. 
Zusammenfassung der SDQ-Ergebnisse der Fremd- und Selbstbeurteilung von PatientInnen mit 
PKU verglichen mit stoffwechselgesunden Kontrollpersonen 
Sowohl die hier untersuchten Kinder und Jugendlichen mit PKU als auch die stoffwechselge-
sunden Kontrollpersonen zeigten im Median des SDQ-Gesamtproblemwertes durchweg norm-
wertige Ergebnisse und unterschieden sich nicht signifikant voneinander.  
In einzelnen Subskalen ließen sich demgegenüber signifikante Unterschiede zwischen den bei-
den Populationen feststellen. Dies betraf in der Fremdbeurteilung die Subskala „prosoziales 
Verhalten“, in der sich für die 2- bis 10-jährigen Kinder mit PKU ausschließlich normwertige 
Punkte im Gegensatz zu den stoffwechselgesunden AltersgenossInnen zeigten und die Jungen 
mit PKU einen signifikant niedrigeren Medianwert als die stoffwechselgesunden Jungen erziel-
ten. Bei den 11- bis 17-jährigen Jugendlichen konnte in der Bewertung durch die Eltern in der 
Subskala „Verhaltensprobleme“ ein signifikant niedrigerer Medianwert bei den Jungen mit 
PKU aufgezeigt werden.  
Der Vergleich der Selbstbeurteilungen zwischen den Jugendlichen mit PKU und Stoffwechsel-
gesunden ergab bei den Jungen mit PKU signifikant häufiger einen grenzwertigen Wert in der 
Subskala „Hyperaktivität“ als bei den adoleszenten Jungen der Kontrollgruppe. Mädchen mit 
PKU erreichten nach Eigenangaben signifikant häufiger einen auffälligen Wert in der Subskala 
„emotionale Probleme“. Unabhängig davon waren „emotionale Probleme“ sowohl bei den 
Mädchen mit PKU als auch gesunden Mädchen zwischen 11 und 17 Jahren nach Eigen- sowie 
Fremdbeurteilung vordergründig.  
In Hinblick auf die Kinder im Alter zwischen 2 und 10 Jahren überwogen geschlechterunab-
hängig bei PatientInnen mit PKU und gesunden AltersgenossInnen „Verhaltensprobleme“. So-
wohl bei den Jungen mit PKU als auch stoffwechselgesunden Jungen lag dabei der Median 
dieser Subskala von den Kindern signifikant über dem der 11- bis 17-Jährigen.  
Es wurde weiterhin ein Vergleich zwischen der Selbst- und Fremdbewertung beider Populatio-
nen gezogen. Die Jugendlichen verzeichneten durch die Eigenangabe einen höheren Median im 
Gesamtproblemwert als durch die Bewertung der Eltern. Dies traf sowohl für PatientInnen mit 
PKU als auch für die stoffwechselgesunden Kontrollen zu. Bei den weiblichen Patienten war 
dieser Unterschied signifikant.  
  




4.2.4 Vergleich der SDQ-Ergebnisse zwischen PatientInnen mit PKU mit und ohne Diät 
Die Auswertung erfolgte aufgrund der geringen Fallzahl unabhängig vom Geschlecht. 
 
4.2.4.1 Fremdbeurteilung durch die Eltern 
Die Daten der Fremdbeurteilung aller PatientInnen mit Diät und ohne Diät sind in Tabelle 10 
(siehe S.49) dargestellt.  
 
PatientInnen mit und ohne Diät im Alter von 2 bis 10 Jahren 
Der Median des Gesamtproblemwertes und aller Subskalen für 2- bis 10-jährige PatientInnen 
beiderlei Geschlechts mit und ohne Diät lag in der Fremdbeurteilung im Normbereich. Die ein-
zige Ausnahme stellte die Subskala „Verhaltensprobleme“ dar. Hier lag der Median für die 
PatientInnen mit einer Diät im grenzwertigen Bereich. Beim Vergleich der PatientInnen mit 
unterschiedlichem Therapieregime zeigten sich keine statistisch signifikanten Unterschiede, 
weder im Gesamtproblemwert noch in den Subskalen. 
Allerdings wiesen die Kinder mit Diät höhere Medianwerte im Gesamtproblemwert auf und 
wurden durch ihre Eltern prozentual häufiger als grenzwertig oder auffällig bewertet als die 
gleichaltrigen PatientInnen ohne Diät (mit Diät 23.5 % vs. ohne Diät 10 %, p = 0.621) 
 
PatientInnen mit und ohne Diät im Alter von 11 bis 17 Jahren 
Bei der Betrachtung der 11- bis 17-jährigen Jugendlichen lag der Median des Gesamtproblem-
wertes und aller Subskalen im Normbereich unabhängig davon, ob eine Diät durchgeführt 
wurde oder nicht. Auch hier zeigten sich keine signifikanten Unterschiede. Einzige Ausnahme 
war hier die Subskala „Hyperaktivität“, in der die Jugendlichen ohne Diät einen signifikant 
höheren Medianwert erzielten (p = 0.047).  
In dieser Altersgruppe erreichten Jugendliche mit Diät bessere Ergebnisse im Gesamtproblem-
wert verglichen mit den 11- bis 17-jährigen PatientInnen ohne Diät. Diejenigen mit Diät erziel-
ten einen niedrigeren Median im Gesamtproblemwert. Keiner von ihnen wies zudem einen Ge-
samtproblemwert außerhalb des Normbereichs im Gegensatz zu den PatientInnen ohne diäteti-
sche Therapie auf (mit Diät 0 % vs. ohne Diät 11.1 %, p = 0.409).  
  















n=13 (7w, 6m) 
PKU-
PatientInnen 
ohne Diät  
2-10 Jahre  
n=10 (6w, 4m) 
PKU-
PatientInnen 
ohne Diät  
11-17 Jahre  
n=9 (4w, 5m) p1 p2 
Gesamtproblemwert             
Median (Q1; Q3) 10 (7.5; 14) 7 (3.5; 7) 5.5 (4; 10) 8 (4; 10.5) 0.076 0.311 
grenzwertig (%) 5.9 0 10 11.1   
auffällig (%) 17.6 0 0 0   
Summe# (%) 23.5 0 10 11.1 0.621 0.409 
Emotionale Probleme       
Median (Q1; Q3) 2 (0; 4) 2 (0; 3.5) 0.5 (0; 2) 2 (1; 2.5) 0.375 0.880 
grenzwertig (%) 0 15.4 10 0   
auffällig (%) 23.5 7.7 0 11.1   
Summe# (%) 23.5 23.1 10 11.1 0.621 0.616 
Hyperaktivität       
Median (Q1; Q3) 4 (3; 5.5) 2 (0.5; 3) 3 (1; 4.3) 5 (1.5; 5) 0.097 0.047* 
grenzwertig (%) 5.9 0 10 0   
auffällig (%) 17.6 0 0 11.1   
Summe# (%) 23.5 0 10 11.1 0.621 0.409 
Verhaltensprobleme       
Median (Q1; Q3) 3 (2; 4) 1 (0; 2) 1.5 (0; 3.3) 0 (0; 1) 0.237 0.178 
grenzwertig (%) 23.5 0 20 0   
auffällig (%) 29.4 7.7 20 0   
Summe# (%) 52.9 7.7 40 0 0.695 1.000 
Verhaltensprobleme mit 
Gleichaltrigen 
      
Median (Q1; Q3) 1 (0; 2) 1 (0; 2) 1 (0; 2.3) 0 (0; 3.5) 0.895 0.970 
grenzwertig (%) 0 7.7 20 11.1   
auffällig (%) 0 7.7 0 22.2   
Summe# (%) 0 15.4 20 33.3 0.128 0.609 
Prosoziales Verhalten       
Median (Q1; Q3) 8 (7; 9) 8 (6; 10) 8 (7; 9.3) 10 (7.5; 10) 0.868 0.314 
grenzwertig (%) 0 15.4 0 0   
auffällig (%) 0 0 0 0   
Summe# (%) 0 15.4 0 0 n. b. 0.494 
* signifikanter Unterschied 
p Median: Mann-Whitney-U-Test, kategoriale Variablen (%): Fisher-Test 
p1 PKU-PatientInnen mit Diät vs. ohne Diät 2-10 Jahre, p2 PKU-PatientInnen mit Diät vs. ohne Diät 11-17 Jahre 
# grenzwertig + auffällig, n. b.: nicht berechenbar 
 
Cut-off-Werte der SDQ-Fremdbeurteilung:  
Gesamtproblemwert:   normal 0-13 grenzwertig 14-16  auffällig 17-40  
Emotionale Probleme:   normal 0-3 grenzwertig 4  auffällig 5-10 
Hyperaktivität:     normal 0-5  grenzwertig 6  auffällig 7-10 
Verhaltensprobleme:    normal 0-2  grenzwertig 3  auffällig 4-10 
Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen:  normal 0-2  grenzwertig 3  auffällig 4-10 
Prosoziales Verhalten:    normal 6-10 grenzwertig 5  auffällig 0-4 




4.2.4.2 Selbstbeurteilung der PatientInnen mit PKU  
Die Daten der Selbstbeurteilung von 11- bis 17-jährigen PatientInnen mit Diät und PatientInnen 
ohne Diät sind in Tabelle 11 (siehe S.51) aufgeführt.  
Der Median des Gesamtproblemwertes lag für alle PatientInnen im Normbereich. Beim Ver-
gleich der Selbstbeurteilungen zeigten sich im Median des Gesamtproblemwertes keine statis-
tisch signifikanten Unterschiede. Analog zu den Ergebnissen der Fremdbeurteilung 11- bis 17-
Jähriger, erreichten PatientInnen ohne Diät einen höheren Medianwert und häufiger einen 
grenzwertigen oder auffälligen Gesamtproblemwert als die PatientInnen mit einer diätetischen 
Therapie (mit Diät 7.7 % vs. ohne Diät 22.2 %, p = 0.544). 
Bezüglich der Subskalen lagen die Werte des Medians ebenso innerhalb des Normbereiches. 
Der einzige signifikante Unterschied zeigte sich im „prosozialen Verhalten“. Jugendliche Pa-
tientInnen ohne Diät erreichten hier einen signifikant höheren Medianwert (p = 0.045). 
  









n=13 (7w, 6m) 
PKU-PatientInnen 
 ohne Diät 
11-17 Jahre 
n=9 (4w, 5m) p 
Gesamtproblemwert       
Median (Q1; Q3) 8 (5.5; 12) 9 (7.5; 16) 0.251 
grenzwertig (%) 0 22.2  
auffällig (%) 7.7 0  
Summe# (%) 7.7 22.2 0.544 
Emotionale Probleme    
Median (Q1; Q3) 3 (1; 4) 2 (1; 4.5) 0.881 
grenzwertig (%) 0 0  
auffällig (%) 15.4 11.1  
Summe# (%) 15.4 11.1 1.000 
Hyperaktivität    
Median (Q1; Q3) 2 (1; 4) 4 (3; 6) 0.057 
grenzwertig (%) 7.7 44.4  
auffällig (%) 7.7 0  
Summe# (%) 15.4 44.4 0.178 
Verhaltensprobleme    
Median (Q1; Q3) 1 (0; 3) 1 (0; 3) 0.728 
grenzwertig (%) 0 11.1  
auffällig (%) 15.4 11.1  
Summe# (%) 15.4 22.2 1.000 
Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen    
Median (Q1; Q3) 2 (1; 3) 2 (1; 3.5) 0.599 
grenzwertig (%) 0 22.2  
auffällig (%) 0 0  
Summe# (%) 0 22.2 0.156 
Prosoziales Verhalten    
Median (Q1; Q3) 8 (5.5; 9) 9 (8; 9.5) 0.045* 
grenzwertig (%) 7.7 0  
auffällig (%) 15.4 0  
Summe# (%) 23.1 0 0.240 
* signifikanter Unterschied 
p Median: Mann-Whitney-U-Test, kategoriale Variablen (%): Fisher-Test (PKU-PatientInnen mit Diät vs. ohne Diät) 
# grenzwertig + auffällig 
n. b.: nicht berechenbar  
 
Cut-off-Werte der SDQ-Selbstbeurteilung:  
Gesamtproblemwert:   normal 0-15 grenzwertig 16-19  auffällig 20-40 
Emotionale Probleme:   normal 0-5 grenzwertig 6  auffällig 7-10 
Hyperaktivität:     normal 0-5  grenzwertig 6  auffällig 7-10 
Verhaltensprobleme:    normal 0-3  grenzwertig 4  auffällig 5-10 
Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen:  normal 0-3  grenzwertig 4-5  auffällig 6-10 
Prosoziales Verhalten:    normal 6-10 grenzwertig 5  auffällig 0-4 




4.3 Zusammenhang zwischen dem SDQ-Gesamtproblemwert und der metabolischen Einstel-
lung 
Insgesamt konnte in der vorliegenden Studie kein Einfluss der metabolischen Einstellung, we-
der zum Untersuchungszeitpunkt noch im Langzeitverlauf, auf die Ergebnisse des SDQ-
Gesamtproblemwertes von Kindern und Jugendlichen mit PKU festgestellt werden. 
Es bestanden keine Korrelationen zwischen der Phe-Konzentration zum Untersuchungszeit-
punkt sowie der mittleren Blut-Phe-Konzentration 1 Jahr vor Studieneinschluss und dem SDQ-
Gesamtproblemwert (siehe Tab. 12, S.52).  
 
Tab. 12: Korrelation zwischen dem SDQ-Gesamtproblemwert und der metabolischen Einstel-



















       
Anzahl (n) 27 27   27   











11-17 Jahre        
Anzahl (n) 22 22   22   
















Anzahl (n) 22 22   22   









r Korrelation nach Spearman 
|r| = 0.1 schwacher Effekt 
|r| = 0.3 mittlerer Effekt 
|r| = 0.5 starker Effekt  
p Signifikanz (2-seitig) 
1: Korrelation und Signifikanz zwischen Gesamtproblemwert und Phe-Konzentration zum Untersuchungszeitpunkt  
2: Korrelation und Signifikanz zwischen Gesamtproblemwert und mittlere Phe-Konzentration im Jahr vor Rekrutierung 




4.4 Zusammenhang zwischen dem SDQ-Gesamtproblemwert und dem sozioökonomischen 
Status 
In Tabelle 13 (siehe S.53) ist die Korrelationsanalyse zwischen dem Winkler-Index und dem 
SDQ-Gesamtproblemwert von PatientInnen mit PKU und Stoffwechselgesunden aufgeführt. 
Sowohl bei Kindern mit PKU als auch bei Stoffwechselgesunden im Alter von 2 bis 10 Jahren 
zeigte sich in der Fremdbeurteilung eine negative Korrelation zwischen dem Winkler-Index 
und Gesamtproblemwert. Ein niedriger sozioökonomischer Status dieser Kinder korrelierte 
demzufolge mit einem hohen Gesamtproblemwert. Dabei handelte es sich um eine mittlere Ef-
fektstärke [Cohen 1988]. In der Altersgruppe 11 bis 17 Jahre konnte kein Zusammenhang zwi-
schen dem Winkler-Index und dem Gesamtproblemwert im SDQ gezeigt werden.  
 
Tab. 13: Korrelation zwischen dem SDQ-Gesamtproblemwert und Winkler-Index bei Patien-


















        
Anzahl (n) 27 27   52 51  
 














        
Anzahl (n) 22 22   36 35   














        
Anzahl (n) 22 22   42 35   











r Korrelation nach Spearman 
|r| = 0.1 schwacher Effekt 
|r| = 0.3 mittlerer Effekt 
|r| = 0.5 starker Effekt  
p Signifikanz (2-seitig) 
1: Die Korrelation ist auf dem Niveau von 0.05 (2-seitig) signifikant 




4.5 Ergebnisse des SDQ-Impact-Scores 
Der Median des Impact-Scores lag für alle PatientInnen mit PKU und alle stoffwechselgesun-
den Kontrollpersonen sowohl in der Selbst- als auch Fremdbeurteilung in beiden Altersgruppen 
im Normbereich (siehe Tab. 14, S.54). Es ergaben sich hierbei keine statistisch signifikanten 
Unterschiede zwischen den PatientInnen und Stoffwechselgesunden. 
 
Tab. 14: Vergleich der SDQ-Impact-Scores von PatientInnen mit PKU und stoffwechselge-
sunden Kontrollpersonen 
 PKU-PatientInnen Kontrollen p 
Fremdbeurteilung 2-10 Jahre    
Anzahl (n) 27 52  
Median Impact-Score (Q1; Q3) 0 (0; 0) 0 (0; 0) 0.814 
Fremdbeurteilung 11-17 Jahre    
Anzahl (n) 21 35  
Median Impact-Score (Q1; Q3) 0 (0; 0) 0 (0; 1) 0.671 
Selbstbeurteilung 11-17 Jahre    
Anzahl (n) 22 42  
Median Impact-Score (Q1; Q3) 0 (0; 1) 0 (0; 0) 0.118 
p Mann-Whitney-U-Test (PKU-PatientInnen vs. Kontrollen) 
Cut-off-Werte Impact-Score: normal 0, grenzwertig 1, auffällig 2-10 
  




In Tabelle 15 (siehe S.55) ist die Korrelationsanalyse zwischen dem Gesamtproblemwert und 
Impact-Score des SDQ dargestellt. 
Der Impact-Score und Gesamtproblemwert korrelierten für alle PatientInnengruppen positiv. 
Je höher der Gesamtproblemwert, desto höher war auch der Impact-Score. Bei der Fremdbeur-
teilung der 2- bis 10-jährgigen Kinder mit PKU handelte es sich um einen mittleren, bei den 
11- bis 17-Jährigen in der Fremd- und Selbstbeurteilung um einen starken Effekt [Cohen 1988]. 
Analog zu den PatientInnen ergab sich bei den stoffwechselgesunden Kindern und Jugendli-
chen in Hinblick auf die Fremdbeurteilungen beider Altersgruppen eine positive Korrelation. 
Im Gegensatz dazu ließ sich dieser Zusammenhang in der Selbstbeurteilung Stoffwechselge-
sunder nicht nachweisen. 
 
Tab. 15: Korrelation zwischen dem SDQ-Gesamtproblemwert und SDQ-Impact-Score bei Pa-


















        
Anzahl (n) 27 27   52 52   














        
Anzahl (n) 22 21   36 35   














        
Anzahl (n) 22 22   42 42   











r Korrelation nach Spearman 
|r| = 0.1 schwacher Effekt 
|r| = 0.3 mittlerer Effekt 
|r| = 0.5 starker Effekt  
p Signifikanz (2-seitig) 
1: Die Korrelation ist auf dem Niveau von 0.01 (2-seitig) signifikant 
2: Die Korrelation ist auf dem Niveau von 0.05 (2-seitig) signifikant 




In Hinblick auf die Korrelationsanalyse der Subskalen und dem Impact-Score ergab sich nur 
für „emotionale Probleme“ eine Auffälligkeit (siehe Tab. 16, S.56).   
Es zeigte sich, dass „emotionale Probleme“ der 11- bis 17-jährigen Mädchen mit PKU sowohl 
in der Fremd- als auch Selbstbeurteilung mit dem Impact-Score positiv korrelierten. Gleiches 
Ergebnis spiegelte sich bei den stoffwechselgesunden Altersgenossinnen der Altersgruppe 11 
bis 17 Jahre in der Fremdbewertung wider. Die jeweiligen Korrelationskoeffizienten entspra-
chen einem starken Effekt [Cohen 1988].  
 
Tab. 16: Korrelation zwischen der SDQ-Subskala „emotionale Probleme“ und dem SDQ-








Mädchen Jungen Mädchen Jungen Mädchen Jungen 
PatientInnen mit PKU       
Anzahl (n) 12 15 11 11 11 11 














Kontrollen       















r Korrelation nach Spearman 
|r| = 0.1 schwacher Effekt 
|r| = 0.3 mittlerer Effekt 
|r| = 0.5 starker Effekt  
p Signifikanz (2-seitig) 
1: Die Korrelation ist auf dem Niveau von 0.01 (2-seitig) signifikant 
2: Die Korrelation ist auf dem Niveau von 0.05 (2-seitig) signifikant 
  




5. Diskussion  
In der vorliegenden Arbeit wurden verschiedene Verhaltensaspekte von Kindern und Jugendli-
chen mit PKU mit Hilfe des SDQ untersucht. Hierzu erfolgte die Einschätzung von Verhaltens-
auffälligkeiten und -stärken von 49 PatientInnen mittels einer Fremdbeurteilung durch die El-
tern sowie zusätzlich bei den 11- bis 17-Jährigen in einer Selbstbeurteilung. Die Ergebnisse 
wurden mit denen stoffwechselgesunder AltersgenossInnen verglichen. Erfreulicherweise er-
zielten Kinder und Jugendliche mit PKU gute Ergebnisse im SDQ. Sowohl in der Fremd- als 
auch Selbstbewertung konnten keine signifikanten Unterschiede zwischen PatientInnen mit 
PKU und Kontrollpersonen in Bezug auf den SDQ-Gesamtproblemwert verzeichnet werden. 
Auffälligkeiten innerhalb sowie Unterschiede zwischen den PatientInnen und stoffwechselge-
sunden Kontrollpersonen zeigten sich jedoch in einzelnen Subskalen des SDQ. Der Vergleich 
innerhalb der Populationen ergab sowohl bei den Jungen mit PKU als auch bei stoffwechselge-
sunden Jungen im Alter von 2 bis 10 Jahren signifikant häufiger „Verhaltensprobleme“ vergli-
chen mit den 11- bis 17-Jährigen. Dem gegenüber erreichten die 2- bis 10-jährigen PatientInnen 
mit PKU in der Fremdbeurteilung im Gegensatz zu den stoffwechselgesunden Kindern aus-
schließlich normale Ergebnisse im „prosozialen Verhalten“. In der Altersgruppe 11 bis 17 
Jahre bewerteten sich Mädchen mit PKU hinsichtlich „emotionaler Probleme“ stärker beein-
trächtigt als stoffwechselgesunde Altersgenossinnen. Mädchen und Jungen mit PKU zwischen 
11 und 17 Jahren berichteten weiterhin signifikant häufiger über „Hyperaktivität“ als die stoff-
wechselgesunden Jugendlichen. Eine durchweg positive Korrelation zwischen dem Gesamt-
problemwert und dem Impact-Score macht deutlich, dass die durch den SDQ ermittelten Ver-
haltensauffälligkeiten Auswirkungen auf den Alltag von betroffenen Kindern mit PKU haben. 
Das Therapieregime und die metabolische Einstellung hatten in dieser Studie keinen signifi-
kanten Einfluss auf die Ergebnisse des SDQ-Gesamtproblemwertes. Eine zu erwartende nega-
tive Korrelation zwischen dem sozioökonomischen Status und dem SDQ-Gesamtproblemwert 
ergab sich lediglich den Kindern der Altersgruppe 2 bis 10 Jahre unabhängig von der Diagnose 
PKU. 
Eine chronische Krankheit geht prinzipiell mit einem erhöhten Risiko für die Entstehung einer 
psychischen Beeinträchtigung einher [Härter et al. 2007]. Kinder und Jugendliche mit chroni-
schen Erkrankungen leiden im Vergleich zu gesunden Gleichaltrigen häufiger unter Depressi-
onen, Angststörungen, Aufmerksamkeitsproblemen, einem verminderten Selbstwertgefühl, 
emotionalen Problemen oder Verhaltensauffälligkeiten [Hysing et al. 2009; Oeseburg et al. 




2010; Pinquart und Shen 2011a; Pinquart und Shen 2011b; Pinquart und Shen 2011c; Pinquart 
2013]. Auch bei PatientInnen mit PKU ist die Wahrscheinlichkeit für das Auftreten psychischer 
Auffälligkeiten erhöht. Insbesondere gibt es Hinweise auf die Entwicklung von Angst, Depres-
sion, sozialer Isolation, Hyperaktivität, Aggressivität, Impulsivität, Aufmerksamkeitsstörungen 
und einem verminderten Selbstwertgefühl [Smith et al. 1988; Weglage et al. 1992; Hendrikx et 
al. 1994; Schmidt et al. 1994; Burgard et al. 1994; Pietz et al. 1997; Weglage et al. 2000; Jusiene 
und Kucinskas 2004; Gassió et al. 2005a; Wu et al. 2011; ten Hoedt et al. 2011a; Cappelletti et 
al. 2013]. Die PatientInnen sind verschiedenen Belastungen ausgesetzt, die psychische Störun-
gen fördern können. So bedürfen PatientInnen mit PKU für eine optimale psychomotorische 
Entwicklung einer lebensbegleitenden, restriktiven Phe-armen Diät beginnend unmittelbar nach 
Diagnosestellung innerhalb der ersten Lebenswochen [Scriver et al. 1998]. Die anspruchsvolle 
Therapie verlangt von den Betroffenen und deren Familien umfassende Kenntnisse von Le-
bensmitteln und deren Zusammensetzung, Disziplin in der Umsetzung der Diät, Geduld und 
Zeit bei der Zubereitung von Mahlzeiten, intensive Schulungen und regelmäßige Ambulanzbe-
suche sowie Laborkontrollen [Scriver et al. 1998; MacDonald 2000; Bilginsoy et al. 2005; 
MacDonald et al. 2010]. 
In der vorliegenden Studie konnte unter Verwendung des Screening-Instruments SDQ bei früh 
und kontinuierlich behandelten Kindern mit PKU der Altersgruppe 2 bis 17 Jahre keine erhöhte 
Rate an Verhaltensauffälligkeiten festgestellt werden. Selbst Kinder mit klassischer PKU, der 
schwerwiegendsten Form der Erkrankung mit der Notwendigkeit einer besonders intensiven, 
diätetischen Therapie, zeigten keine schlechteren Ergebnisse im SDQ, weder in der Eigen- noch 
in der Fremdbeurteilung. Der starke Zuwachs an Wissen über die PKU in den vergangenen 
Jahren, die Erweiterung der therapeutischen Möglichkeiten und die Weiterentwicklung protein-
armer Speziallebensmittel haben nicht nur den Langzeitverlauf bei dieser Erkrankung erheblich 
verbessert, sondern erleichtern auch die Umsetzung der Therapie für PatientInnen und Thera-
peutInnen [MacDonald et al. 2003; Rohde et al. 2012; Zimmermann et al. 2012; van Calcar und 
Ney 2012; Ziesch et al. 2012; Thiele et al. 2013]. Es resultiert eine positive Wirkung auf die 
Lebensqualität der PatientInnen, was zahlreiche jüngere Studien bestätigen. Mehrheitlich schät-
zen PatientInnen mit PKU ihre Lebensqualität als gut ein [Landolt et al. 2002; Bosch et al. 
2007; Simon et al. 2008; Mütze et al. 2011; Ziesch et al. 2012; Mütze et al. 2016].  
  




5.1 Auffälligkeiten in den SDQ-Subskalen 
Bei genauer Analyse der Subskalen konnten Auffälligkeiten und Stärken bei den PatientInnen 
sowie Unterschiede zu den gesunden AltersgenossInnen festgestellt werden. 
Bei den 2- bis 10-jährigen Jungen, aber auch Mädchen mit PKU berichteten Eltern am häufigs-
ten von „Verhaltensproblemen“. Der Anteil an PatientInnen dieser Altersgruppe mit einem 
grenzwertigen oder auffälligen Wert in der Subskala „Verhaltensprobleme“ war mit knapp 
50 % verglichen mit den Daten der KiGGS-Studie des Robert-Koch-Instituts hoch (Alters-
gruppe 3-6 Jahre: 35 %, Altersgruppe 7-10 Jahre: 29.9 %) [Hölling et al. 2007]. Dieses Resultat 
der PatientInnen steht jedoch im Einklang mit den Ergebnissen der stoffwechselgesunden Kin-
der der Kontrollkohorte, welche Teilnehmer der LIFE Child Studie waren. Auch hier wurden 
über 50 % von den 2- bis 10-Jährigen als grenzwertig oder auffällig von ihren Eltern eingestuft. 
In einer weiteren Arbeit der LIFE Child Studie mit SDQ-Daten von 527 Kindern zwischen 2 
und 6 Jahren waren es dem gegenüber 19 % mit einem grenzwertigen oder auffälligen Wert in 
der Subskala „Verhaltensprobleme“ [Poulain et al. 2018]. Hier wurden jedoch die Cut-off-
Werte der deutschen Normstichprobe verwendet, wobei sich die Bewertung der Subskala „Ver-
haltensprobleme“ um einen Punkt niedriger von der britischen Normierungsstichprobe unter-
scheidet [Woerner et al. 2002]. Unter Anwendung der deutschen Normdaten zeigten schließlich 
25.9 % der PatientInnen mit PKU und 28.8 % der gematchten Stoffwechselgesunden einen 
grenzwertigen oder auffälligen Wert. Somit lag der Anteil an PatientInnen der Altersgruppe 2 
bis 10 Jahre mit einem grenzwertigen oder auffälligen Wert in der Subskala „Verhaltensprob-
leme“ sowohl über dem der Kinder der KiGGS-Studie als auch über dem der Kinder der LIFE 
Child Studie. Da sich die Ergebnisse der PatientInnen jedoch nicht signifikant von denen der in 
der vorliegenden Studie gematchten Kontrollen unterscheiden, sind die „Verhaltensprobleme“ 
nicht als PKU-spezifisch zu werten.  
Ein prinzipiell höherer Anteil von Jungen gegenüber Mädchen hinsichtlich Verhaltensproble-
men wurde in zahlreichen Studien verschiedener Länder über alle Altersgruppen belegt [Røn-
ning et al. 2004; van Roy et al. 2006; Hölling et al. 2007; Matsuishi et al. 2008; Elberling et al. 
2010]. In der vorliegenden Studie verzeichneten dabei die 2- bis 10-jährigen stoffwechselge-
sunden Jungen und die Jungen mit PKU signifikant häufiger „Verhaltensprobleme“ und einen 
signifikant höheren Medianwert in der Subskala verglichen mit den 11- bis 17-jährigen Jungen. 
Auch in der KiGGS-Studie zeigte sich, dass der Anteil an Kindern mit Verhaltensproblemen, 
gemessen mit dem SDQ, im frühen Kindesalter höher ist als im Jugendalter. Allerdings ist der 




Effekt bei weitem nicht so ausgeprägt wie in der hier vorgestellten Studie [Hölling et al. 2007]. 
Die erfragten Items der Subskala „Verhaltensprobleme“ („hat oft Wutanfälle“, „im Allgemei-
nen folgsam“, „streitet sich oft“, „lügt oder mogelt häufig/verhält sich widerwillig“, „stiehlt/ist 
boshaft“) können in einem gewissen Umfang der altersentsprechenden Entwicklung zuge-
schrieben werden. Die verhaltensauffälligen PatientInnen mit PKU waren hier überwiegend im 
Vorschulalter. Es ist das Alter, in dem die Kinder das eigene „Ich“ entdecken, ihre Einflüsse 
erkunden, nach Unabhängigkeit streben und Grenzen austesten [Largo 1999]. Weiterhin ist zu 
bedenken, dass aufgrund der zahlreichen Verbote proteinreicher Lebensmittel im Rahmen der 
diätetischen Therapie oftmals das Verhalten der Kinder mit PKU von den Eltern anders bewer-
tet wird als von Eltern stoffwechselgesunder Kinder. Beispielsweise kann harmloses Naschen 
bei den PatientInnen als Stehlen interpretiert werden.  
Dem Gegenüber erwies sich das „prosoziale Verhalten“ als eine Stärke der 2- bis 10-jährigen 
PatientInnen. Hier zeigten sich durchweg normale Ergebnisse im Gegensatz zu den stoffwech-
selgesunden Kindern. Das steht in Einklang mit älteren deutschen Studienergebnissen über die 
Persönlichkeit von 58 früh und strikt behandelten PatientInnen mit klassischer PKU im Alter 
von 10 Jahren. Sowohl Mädchen als auch Jungen berichteten über signifikant weniger masku-
line Eigenschaften im Vergleich zu gesunden Kontrollpersonen [Weglage et al. 1994]. Eigen-
schaften wie Feinfühligkeit oder Empathie sind möglicherweise Folgen eines früh geschulten 
Sozialverhaltens der PatientInnen, welche aus der kontinuierlichen Betreuung mit regelmäßi-
gen Kontakten zu ärztlichem Fachpersonal und einem frühzeitigen Verständnis für Andere auf-
grund eigener Erfahrungen resultieren. In der Altersgruppe 11 bis 17 Jahre spiegelte sich das 
ausschließlich sehr gute „prosoziale Verhalten“ interessanterweise nicht mehr wider. Sowohl 
jugendliche Mädchen als auch Jungen mit PKU erreichten grenzwertige Werte im „prosozialen 
Verhalten“ und das prozentual häufiger als die gesunden Kontrollpersonen. Die auf den ersten 
Blick erscheinende Diskrepanz zwischen der geschilderten, frühen Eigenverantwortung und 
später mangelnden Sozialkompetenz lässt sich möglicherweise auf den restriktiven, überpro-
tektiven Erziehungsstil der Eltern zurückführen, folgend aus der Sorge um die Entwicklung im 
Rahmen der Grunderkrankung [Weglage et al. 1992; Pietz et al. 1997; Jusiene und Kucinskas 
2004]. Ein intensives Miteinander kann im frühen Kindesalter ein Gefühl von Sicherheit geben 
während es im Jugend- und jungem Erwachsenenalter eine verminderte Familienzufriedenheit, 
Schwierigkeiten bei der Stressbewältigung, eine passive Lebenshaltung oder ein Widersetzten 
hervorrufen kann [Largo 1999; Vegni et al. 2010; Segrin et al. 2012]. 




Sowohl bei den Mädchen mit PKU als auch stoffwechselgesunden Mädchen der Altersgruppe 
11 bis 17 Jahre traten laut der Eltern- und Selbstbeurteilung am häufigsten „emotionale Prob-
leme“ auf, wohingegen keiner der Jungen mit PKU Probleme in diesem Bereich verzeichnete. 
Zahlreiche Studien belegen ein prinzipiell höheres Risiko von Mädchen für die Entwicklung 
emotionaler Probleme im Vergleich zu Jungen [Bongers et al. 2003; Rønning et al. 2004; van 
Roy et al. 2006; Rose und Rudolph 2006; Matsuishi et al. 2008; Reinholdt-Dunne et al. 2011]. 
Auch stimmen die Ergebnisse mit bisherigen Arbeiten dahingehend überein, dass ältere Mäd-
chen häufiger emotionale Probleme aufzeigen als die jüngeren Mädchen [Bongers et al. 2003; 
van Roy et al. 2006; Hölling et al. 2007; Herrmann et al. 2017]. Als Ursache werden Soziali-
sierungseffekte durch Gleichaltrige diskutiert, welche je nach Geschlecht und Entwicklungs-
stufe variieren [Compas et al. 1993; Copeland und Hess 1995; Rose und Rudolph 2006]. Jungen 
und Mädchen zeichnen sich durch unterschiedliche Verhaltensweisen, Stresserleben und Be-
wältigungsstrategien im Umgang mit Gleichaltrigen aus. Mädchen zeigen ein kooperatives, 
prosoziales Verhalten, Empathie und neigen zur Mitteilung eigener Gefühle. Ihre sozial-orien-
tierten Ziele und Verhaltensweisen können Sorgen hinsichtlich sozialer Anerkennung, Einsam-
keit oder dem Wohlergehen eines Freundes begünstigen [Rose und Rudolph 2006]. Zudem neh-
men junge Frauen insbesondere während der Pubertät mehr Stress als Jungen wahr [Compas et 
al. 1993; Rudolph und Hammen 1999; Lohaus et al. 2004; Washburn-Ormachea et al. 2004]. 
Die Öffnungsbereitschaft der Mädchen durch das ausführliche Diskutieren von Probleme sowie 
die Suche nach sozialer Unterstützung als typische Reaktionen auf Stresssituationen können 
zur Festigung oder Zunahme emotionaler Probleme beitragen [Rose 2002; Rose et al. 2007; 
Schmitz et al. 2012]. Neben den psychosozialen Aspekten können ebenso biologische Vor-
gänge beispielsweise durch Hormone wie Oxytocin oder die Sexualhormone geschlechtsspezi-
fische Stressreaktionen steuern [Taylor et al. 2000].  
Somit scheinen die angegebenen „emotionalen Probleme“ der 11- bis 17-jährigen Mädchen 
mit PKU auf den ersten Blick nicht überraschend zu sein. Interessanterweise beurteilte sich 
jedoch über ein Viertel von ihnen in der späten puberalen Phase selbst als „auffällig“ und un-
terschieden sich damit signifikant von den stoffwechselgesunden Altersgenossinnen.  
Nach den aktuellen europäischen Richtlinien wird empfohlen, ab dem 12. Lebensjahr eine sys-
tematische, altersbezogene Sexualerziehung mit Beratung und Aufklärung über die maternale 
PKU und einhergehenden Risiken vorzunehmen [van Wegberg et al. 2017]. Die regelmäßigen 
und intensiven Schulungen fördern bei den Mädchen mit PKU das Bewusstwerden über die 
Ernsthaftigkeit und Notwendigkeit einer Auseinandersetzung mit dem Thema des maternalen 




PKU-Syndroms. Hier unterscheiden sich die Behandlungsstrategien erstmalig zwischen den 
Jungen und Mädchen mit PKU. 
Im Hinblick auf die im Jugendalter nach Abschluss der Ausreifung des zentralen Nervensys-
tems im Allgemeinen tolerierten höheren Phe-Konzentrationen können alle PatientInnen in die-
sem Alter oftmals die Diätvorschriften lockern [Bremer et al. 1997]. Bei den Mädchen mit PKU 
gestaltet sich dieser Vorgang jedoch als problematisch. Bei Kinderwunsch müssen die jungen 
Frauen bereits präkonzeptionell die frühkindliche strenge Diät wieder einhalten, da hohe Phe-
Werte im Plasma/TB fetotoxisch sind und zu einer schwersten Embryofetopathie führen, die 
einer schweren Alkoholembryopathie gleicht [Lenke und Levy 1980]. Um das eigene Kind 
während der Schwangerschaft nicht zu gefährden, werden bei jungen Frauen mit Kinderwunsch 
Phe-Werte angestrebt, die noch unter dem therapeutischen Zielbereich von Jugendlichen liegen 
[Koch et al. 2003; van Wegberg et al. 2017]. Doch gerade im Jugendalter fällt es vielen von 
ihnen schwer, die Diät entsprechend der Empfehlungen einzuhalten [Weglage et al. 1992; Wal-
ter et al. 2002; Bilginsoy et al. 2005; VanZutphen et al. 2007; MacDonald et al. 2010; Alaei et 
al. 2011]. Somit entsteht in der ohnehin schon schwierigen Entwicklungsphase ein Konflikt 
zwischen der Einhaltung oder potentiell sogar Verschärfung der Diätvorschriften und der Ent-
wicklung von Individualität und Freiheit, gepaart mit Angst vor dem maternalen PKU-Syndrom 
und der einhergehenden Verantwortung und einem diesbezüglichen eigenen Versagen [Wais-
bren et al. 1991; Waisbren et al. 1997; Ford et al. 2018].  
Die Relevanz der angegebenen „emotionalen Probleme“ in Hinblick auf sich daraus ergebenen 
alltagsrelevanten Auswirkungen auf die Betroffenen bestätigt der SDQ-Impact-Score. Zwi-
schen der Subskala „emotionale Probleme“ und dem Impact-Score konnte sowohl bei Mäd-
chen mit PKU als auch bei den gesunden Altersgenossinnen im Alter von 11 bis 17 Jahren eine 
positive Korrelation mit einer starken Effektstärke festgestellt werden. Bei Mädchen scheinen 
emotionale Probleme generell von Bedeutung zu sein, welche durch die PKU verschärft werden 
können. Es ist daher wichtig, spezielle Betreuungsprogramme für Mädchen mit PKU zur Un-
terstützung im Umgang mit der Erkrankung und dem Thema der maternalen PKU zu etablieren.  
Es hat sich gezeigt, dass sich durch organisierte Veranstaltungen wie Sommer-Camps oder 
Gruppen-Schulungen das Wissen der jungen Frauen über die PKU und das maternale PKU-
Syndrom erhöht [Shiloh et al. 1990; Waisbren et al. 1997; Singh et al. 2000]. Dies sind erste 
positive Ansätze zur Optimierung der Auseinandersetzung mit diesem wichtigen Thema. Das 
verminderte Gefühl von Isolation und die erhöhte Registrierung von sozialer Unterstützung im 
Rahmen der Teilnahme an einem einwöchigen Camp blieben jedoch langfristig nicht erhalten 




[Singh et al. 2000]. Die Einstellung zur Behandlung und die Wahrnehmung über die eigenen 
Fähigkeiten zur Bewältigung der PKU veränderten sich nicht wesentlich [Waisbren et al. 1997]. 
Entscheidend ist folglich eine kontinuierliche Betreuung der jungen Frauen. Hierbei sollte, ne-
ben der Prävention des maternalen PKU-Syndroms, das psychische Wohlergehen der Patien-
tinnen im Fokus stehen. 
In der Altersgruppe 11 bis 17 Jahre bewerteten sich weiterhin Mädchen und Jungen mit PKU 
signifikant häufiger als „hyperaktiv“. Studien belegen einen prinzipiellen Zusammenhang zwi-
schen der PKU und externalisierenden Verhaltensauffälligkeiten, darunter auch Hyperaktivität 
[Smith et al. 1988; Hendrikx et al. 1994; Anjema et al. 2011; Wu et al. 2011]. Hier korrelierte 
das externalisierenden Problemverhalten mit der Höhe der Plasma-Phe-Werte [Smith et al. 
1988; Wu et al. 2011; Jahja et al. 2013]. Zwar wiesen alle PatientInnen in der vorliegenden 
Studie eine gute metabolische Einstellung auf, die Phe-Konzentrationen von PatientInnen mit 
PKU liegen dennoch um den Faktor 5 bis 8 über denen gesunder Kinder und Jugendlicher. 
Hierin besteht eine mögliche Erklärung für die höhere Rate an „Hyperaktivität“ nach Eigenan-
gaben der Jugendlichen mit PKU.   
 
5.2 Vergleich zwischen der Fremd- und Selbstbeurteilung bei Jugendlichen 
Beim Vergleich der Fremd- und Selbstbeurteilungen von 11- bis 17-Jährigen zeigten sich die 
Jugendlichen selbst kritischer als deren Eltern. Der Median des Gesamtproblemwertes war in 
der Selbstbewertung der Jugendlichen unabhängig vom Vorliegen einer PKU höher als in der 
Bewertung durch die Eltern. Bei den weiblichen Patienten war der Unterschied sogar signifi-
kant. Es scheint, dass Eltern die Probleme ihrer Kinder zum Teil anders oder nicht wahrnehmen. 
Dabei ist zu bedenken, dass die Eltern bei ihren Angaben nur einen Teilaspekt vom Alltag ihrer 
Kinder berücksichtigen können. Das Auftreten in Situationen beispielsweise gegenüber Lehr-
kräften, engen Bezugspersonen oder Fremden kann von den Eltern nur eingeschränkt beurteilt 
werden. Doch insbesondere der Schulalltag oder der Umgang mit Gleichaltrigen können das 
psychischen Wohlbefinden und damit Verhalten der Kinder beeinflussen [Monroe et al. 1999; 
Pellegrini und Long 2002; La Greca und Harrison 2005; Rose und Rudolph 2006; Graham und 
Bellmore 2007; Schulte-Körne 2016]. Zudem werden durch die Selbstbewertungen Einblicke 
erhalten, die sich von außen betrachtet nicht zu erkennen geben [Weglage et al. 1994]. Erwach-
sene und Kinder betrachten Situationen aus unterschiedlichen Blickwinkeln. Während für Ju-




gendliche die eigene Identitätsbildung, die soziale Integration und Akzeptanz oder erste Lie-
besbeziehungen von großer Bedeutung sind [Largo 1999; Rubin et al. 2008; Oerter und Dreher 
2008], sorgen sich Eltern um die Entwicklung, Gesundheit und Sicherheit ihrer Kinder [Stickler 
et al. 1991; Garbutt et al. 2012]. Erwachsene befassen sich zudem mit Themen wie Arbeitslo-
sigkeit, Sozialsysteme, die wirtschaftliche oder politische Lage [Haake und Väth 2014]. Die 
unterschiedliche Betrachtungsweise wird auch in der vorliegenden Studie deutlich, denn es 
zeigten sich teilweise erhebliche Unterschiede im Profil der SDQ-Subskalen zwischen den An-
gaben der Eltern und ihren Kindern mit PKU. In der Elternbewertung überwogen bei den Jun-
gen mit PKU „Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen“. Diesbezüglich stufte sich keiner der 
Jungen selbst als grenzwertig oder auffällig ein. Mädchen erreichten einen grenzwertigen oder 
auffälligen Wert sowohl in der Fremd- als auch Selbstbeurteilung insbesondere in der Subskala 
„emotionale Probleme“, während die Subskalen „Verhaltensprobleme“ und „Hyperaktivität“ 
vollkommen unterschiedlich bewertet wurden. Jeweils knapp ein Drittel der Mädchen bewer-
teten sich in diesen zwei Subskalen als grenzwertig oder auffällig, während in der Elternbeur-
teilung alle Werte im Normbereich lagen. Derartig abweichende Subskalen-Ergebnisse zwi-
schen Eltern und Kindern ergaben sich ebenso bei den stoffwechselgesunden AltersgenossIn-
nen. 
Eine weitere Erklärung für die Diskrepanz zwischen Angaben von Kindern mit PKU und deren 
Eltern kann im elterlichen Wohlergehen liegen. In einer litauischen Studie mit 37 betroffenen 
Kindern zwischen 4 und 14 Jahren und deren Eltern standen elterliche Fehlanpassungen, wie 
Wut und Schuldgefühle sowie maladaptive Stressbewältigungsstrategien in Zusammenhang 
mit einer höheren Rate internalisierender Probleme ihrer Kinder mit PKU [Jusiene und Kuci-
nskas 2004]. Es ist zu diskutieren, ob sich das eigene Wohlbefinden der Eltern auf die Bewer-
tung ihrer Kinder projiziert und demnach mehr psychische Probleme entdeckt oder aber, bei 
gutem eigenem Wohlbefinden, übersehen werden. Bei Eltern von Kindern mit PKU ist ein hö-
heres Alter der Kinder mit einer besseren gesundheitsbezogenen Lebensqualität der Eltern as-
soziiert [ten Hoedt et al. 2011b; Fidika et al. 2013]. Die aufkommende Routine der Eltern im 
Umgang mit der Krankheit und die zunehmende Übernahme von Verantwortung durch die be-
troffenen jungen Menschen selbst, wodurch mehr elterliche Freiheit eingeräumt wird, sind 
mögliche Erklärungen [Bilginsoy et al. 2005; Fidika et al. 2013].  
Zur besseren Differenzierung und Beurteilung der Diskrepanzen zwischen Eigen- und Fremd-
beurteilung wäre die Erhebung der Fremdbeurteilung Dritter (enge Bezugspersonen, Lehr-
kräfte, Betreuungspersonen der Hobbies) wünschenswert. 





5.3 Zusammenhang zwischen der diätetischen Therapie und den SDQ-Ergebnissen  
Um die Auswirkungen der diätetischen Therapie auf die psychische Gesundheit von Kindern 
mit PKU zu untersuchen, wurden die PatientInnen in Gruppen mit unterschiedlichen Therapie-
formen aufgeteilt. Zwischen den PatientInnen mit und ohne Diät ergaben sich nur marginale 
Unterschiede. In Bezug auf den Gesamtproblemwert waren diese statistisch nicht signifikant. 
Dennoch zeigten in der Fremdbeurteilung Kinder mit Diät zwischen 2 und 10 Jahren einen 
höheren Medianwert und prozentual häufiger grenzwertige und auffällige Gesamtproblem-
werte. Die strenge diätetische Therapie kann prinzipiell Einfluss auf das Wohlbefinden der Pa-
tientInnen nehmen. Kinder und Jugendliche mit PKU, deren klassische diätetische Behandlung 
durch die Gabe von BH4 gelockert oder sogar ersetzt werden konnte, berichteten von einer Er-
leichterung der Lebensweise in Bereichen, in denen Essen und Mahlzeiten im Vordergrund 
stehen. Eine vorübergehende Befreiung von der Diät im Rahmen der Testung auf BH4-
Sensitivität von schließlich BH4-resistenten PatientInnen führte sogar in dieser Zeit zu einer 
Verbesserung der Lebensqualität [Ziesch et al. 2012]. In der vorliegenden Arbeit scheint für die 
Jugendlichen der Leidensdruck durch die diätetische Therapie erfreulicherweise jedoch nicht 
sehr hoch zu sein. Bei den 11- bis 17-Jährigen zeigten sich genau umgekehrte Ergebnisse bei 
der Betrachtung des Gesamtproblemwertes als bei den 2- bis 10-Jährigen. Hier erreichten die 
Jugendlichen ohne diätetische Therapie sowohl in der Fremd- als auch Selbstbeurteilung einen 
höheren Median und wurden häufiger als grenzwertig oder auffällig eingestuft. 
Bei der Auswertung des SDQ ist zu beachten, dass die Items nicht spezifisch auf die PKU und 
die damit verbundenen Einschränkungen in der Ernährung ausgelegt sind. Um den tatsächli-
chen Einfluss der diätetischen Therapie auf die psychische Gesundheit von PatientInnen mit 
PKU beurteilen zu können, ist der Einsatz eines spezifischen Fragebogens notwendig. Erste 
PKU-spezifische Fragebögen zur Lebensqualität wurden zwischenzeitlich entwickelt und in ih-
ren psychometrischen Gütekriterien getestet [Bosch et al. 2015; Regnault et al. 2015]. 
Signifikante Unterschiede zwischen den PatientInnen mit und ohne Diät zeigten sich in der 
Altersgruppe 11 bis 17 Jahre bei „Hyperaktivität“ und „prosoziales Verhalten“. Jugendliche 
ohne Diät erzielten in der Subskala „Hyperaktivität“ durch die Elternbewertung und in der 
Subskala „prosoziales Verhalten“ durch Eigenbewertung jeweils einen signifikant höheren 
Medianwert als die Jugendlichen mit diätetischer Therapie. Hierbei ist zu bedenken, dass in der 
Altersgruppe 11 bis 17 Jahre PatientInnen mit einer Diät signifikant höhere Phe-Werte zum 




Untersuchungszeitpunkt und signifikant höhere mittlere Phe-Werte im Jahr vor Rekrutierung 
verzeichneten. Das bedeutet, dass Jugendliche ohne Diät, die in der vorliegenden Studie eine 
bessere metabolische Einstellung aufwiesen, zwar ein besseres prosoziales Verhalten präsen-
tierten jedoch zugleich als hyperaktiver bewertet wurden. Dieser zu der metabolischen Einstel-
lung widersprüchliche Effekt ist aufgrund der kleinen Fallzahlen und durchweg guten Stoff-
wechsellage der eingeschlossenen PatientInnen nicht sicher beurteilbar.  
 
5.4 Zusammenhang zwischen der metabolischen Einstellung und den SDQ-Ergebnissen 
Die metabolische Einstellung hat Einfluss auf das Wohlbefinden von PatientInnen mit PKU. In 
einer früheren Untersuchung im Stoffwechselzentrum Leipzig erreichten PatientInnen mit PKU 
mit einer diätetischen Therapie eine höhere Lebenszufriedenheit im eingesetzten Fragebogen 
als PatientInnen, die zum Befragungszeitpunkt keine Diät mehr durchführten. Dabei ergaben 
sich für die Befragten ohne diätetische Therapie signifikant höhere Phe-Werte im TB als für 
diejenigen mit diätetischer Therapie [Mütze et al. 2016]. Eine spanische Arbeitsgruppe zeigte, 
dass sich bei Wiederaufnahme einer Phe-armen Ernährungsweise das emotionale Wohlbefin-
den von PatientInnen mit PKU verbessert. Die untersuchten Jugendlichen und erwachsenen 
PatientInnen zwischen 16 und 37 Jahren gaben an, sich unter wieder aufgenommener Diät und 
demzufolge niedrigeren Plasma-Phe-Werten ruhiger, glücklicher, lebendiger, aufmerksamer 
und weniger impulsiv oder verärgert zu fühlen [Gassió et al. 2003]. Auch in einer Untersuchung 
aus Polen verzeichneten Erwachsene mit PKU nach Wiederaufnahme einer Phe-restriktiven 
Diät und darunter gesunkener Phe-Konzentrationen eine Verbesserung der Lebensqualität, vor-
rangig in den Bereichen Angst und Depressionen [Bik-Multanowski et al. 2009].  
In der vorliegenden Studie wiesen alle PatientInnen eine gute metabolische Einstellung auf. 
Sowohl die Phe-Werte zum Untersuchungszeitpunkt als auch die mittleren TB-Phe-
Konzentrationen im Jahr vor Studieneinschluss lagen gemäß der aktuell in Deutschland gülti-
gen Therapierichtlinien im altersentsprechenden Zielbereich [Bremer et al. 1997]. Aufgrund 
der kontinuierlich guten Stoffwechsellage ist die in der vorliegenden Arbeit fehlende Korrela-
tion zwischen der metabolischen Einstellung und den Ergebnissen des SDQ plausibel. 
Dass eine schlechte metabolische Einstellung in Zusammenhang mit internalisierenden oder 
externalisierenden Problemen bei PatientInnen mit PKU stehen kann, zeigt die Mehrzahl der 
Studien [Smith et al. 1988; Schmidt et al. 1994; Weglage et al. 1995; Pietz et al. 1998; ten Hoedt 
et al. 2011a; Anjema et al. 2011; Wu et al. 2011; Jahja et al. 2013]. 




Weiterhin scheint in Bezug auf optimale, kognitive Funktionen neben der absoluten Phe-Expo-
sition ein möglichst stabiler Phe-Spiegel von großer Bedeutung zu sein. Auch PatientInnen mit 
prinzipiell guter metabolischer Einstellung können bei stärkeren Schwankungen der Phe-Kon-
zentration im Plasma/TB akut suboptimale neurokognitive und psychovegetative Funktionen 
aufweisen [Anastasoaie et al. 2008]. Dieser Effekt scheint in der vorliegenden Studie deshalb 
keine Rolle zu spielen, weil keiner der PatientInnen zum Zeitpunkt der Datenerhebung einen 
Phe-Wert außerhalb des altersentsprechenden Zielbereichs aufwies. 
Beim Vergleich der metabolischen Einstellung zwischen PatientInnen mit unterschiedlichen 
Therapieregime lag der Median sowohl der Phe-Konzentrationen zum Untersuchungszeitpunkt 
als auch der mittleren Phe-Werte im Jahr vor Studieneinschluss bei PatientInnen mit einer diä-
tetischen Therapie über dem der PatientInnen mit nicht diätpflichtiger HPA. Signifikant waren 
die Unterschiede lediglich in der Altersgruppe 11 bis 17 Jahre, was sich in der größeren Streu-
ung der Phe-Werte durch die erlaubte Lockerung der Diätvorschriften im Jugendalter erklären 
lässt. 
 
5.5 Zusammenhang zwischen dem sozioökonomischen Status und den SDQ-Ergebnissen 
Auch ein niedriger Sozialstatus geht prinzipiell mit einem erhöhten Risiko für psychische Be-
einträchtigungen einher [McLeod und Shanahan 1993; Hölling et al. 2007; Wille et al. 2008; 
Klipker et al. 2018]. In einer deutschen, bundesweit durchgeführten Studie („Befragung zum 
seelischen Wohlbefinden und Verhalten“ = BELLA-Studie, Teil der KiGGS-Studie) erwiesen 
sich eine chronische Krankheit eines Elternteils und ein niedriger sozioökonomischer Status als 
die bedeutsamsten Risikofaktoren für psychosoziale Auffälligkeiten bei Kindern und Jugendli-
chen [Wille et al. 2008]. Mögliche Ursachen sind ein eingeschränkter Zugang zu Freizeitakti-
vitäten und institutionellen Ressourcen (Nahrungsmittel, medizinische Versorgung, Wohnver-
hältnisse), Stress durch destabilisierende, unkontrollierbare Ereignisse (Umzug, Familienkon-
flikte, Familienauflösung) sowie die gesundheitsrelevante Lebensweise (Drogenabusus, man-
gelnde Bewegung) von Personen aus niedrigen sozialen Schichten [Bradley und Corwyn 2002]. 
Im deutschen Jugendgesundheitssurvey, der KiGGS-Studie, erreichten Kinder und Jugendliche 
aus Familien mit einem niedrigen sozioökonomischen Status häufiger einen grenzwertigen oder 
auffälligen Gesamtproblemwert im SDQ als Kinder aus Familien mit hohem Sozialstatus. Da-
bei war der Einfluss des sozioökonomischen Status auf die psychische Gesundheit im SDQ 
unabhängig vom Alter [Hölling et al. 2007].  




In der vorliegenden Studie war der Median des Winkler-Index, als Maß des sozioökonomischen 
Status, von Familien der Stoffwechselgesunden signifikant höher als der der Eltern von Patien-
tInnen mit PKU. Nicht selten ist in Forschungsprojekten der Anteil an teilnehmenden Familien 
mit hohem Sozialstatus im Vergleich zur Gesamtbevölkerung überrepräsentiert [Jaddoe et al. 
2010; Jacobsen et al. 2010]. Dies trifft auch auf die LIFE Child Studie zu [Poulain et al. 2017]. 
Während die Gruppe der stoffwechselgesunden, gematchten AltersgenossInnen demnach vor-
selektiert war, repräsentierten die untersuchten PatientInnen mit PKU den Querschnitt der lo-
kalen Population. Allerdings muss bei der Interpretation der Ergebnisse bedacht werden, dass 
knapp 10 % der Eltern von gesunden Kindern der Kontrollgruppe keine Angaben bezüglich des 
sozioökonomischen Status machten.  
Lediglich bei den Kindern mit PKU und stoffwechselgesunden Kindern der Altersgruppe 2 bis 
10 Jahre konnte eine zu erwartende negative Korrelation zwischen dem Winkler-Index und 
SDQ-Gesamtproblemwert festgestellt werden. Hier ging ein niedriger Sozialstatus mit einem 
schlechteren Gesamtproblemwert einher. Für die 11- bis 17-jährigen PatientInnen und stoff-
wechselgesunden Jugendlichen ergab sich jedoch keine Korrelation in der Fremd- oder Selbst-
bewertung. Die unvollständige Datenlage bei der Kontrollkohorte sowie die insgesamt kleine 
Stichprobe verhindern die endgültige Beantwortung der Frage nach dem Einfluss des sozioöko-
nomischen Status.  
 
5.6 Schlussfolgerung 
Das Screening auf psychische Auffälligkeiten als Bestandteil der Betreuung von PatientInnen 
mit PKU ist trotz der insgesamt guten Ergebnisse sinnvoll. 18.5 % der 2- bis 10-jährigen und 
4.5 % der 11- bis 17-jährigen PatientInnen zeigten in der Elternbewertung einen grenzwertigen 
oder auffälligen Gesamtproblemwert; nach Eigenangaben waren es 13.6 % der Jugendlichen. 
Für alle untersuchten Altersgruppen der PatientInnen mit PKU korrelierte der Gesamtproblem-
wert positiv mit dem Impact-Score. Registrierte Verhaltensauffälligkeiten werden den Patien-
tInnen bewusst und haben alltagsrelevanten Auswirkungen. Demzufolge ist bei einem erhöhten 
SDQ-Gesamtproblemwert von einer klinischen Relevanz auszugehen. Der SDQ ist kein spezi-
ell für PatientInnen mit PKU entwickelter Fragebogen. Dennoch hat er sich in der vorliegenden 
Studie als geeignetes Screening-Instrument erwiesen. Insbesondere die Betrachtung der Sub-
skalen gab einen guten Einblick in die Folgen des durch die strenge PKU-Diät geprägten All-
tags. Eine Aufnahme des SDQ in den Katalog bereits etablierter Untersuchungsprogramme zur 




Beurteilung der psychomotorischen Entwicklung bei Kindern mit PKU ist empfehlenswert. An-
hand der jeweiligen Ergebnisse können mit der Familie Problemschwerpunkte im Rahmen der 
Spezialsprechstunde gezielter besprochen und bei Bedarf entsprechende Therapiemaßnahmen 
eingeleitet werden. Sinnvolle Untersuchungszeitpunkte könnten an den Kalender der Vorsor-
geuntersuchungen bzw. an biografisch wichtige Situationen angepasst werden (z. B. Wechsel 
in Grund- und weiterführende Schule).  
 
5.7 Limitationen  
Die vorliegende Arbeit weist Limitierungen auf, die bei der Interpretation der Ergebnisse zu 
berücksichtigen sind. 
In erster Linie ist die geringe Fallzahl zu nennen. Aufgrund der Aufteilungen der PatientInnen 
nach Alter, Geschlecht und Therapie waren die jeweiligen Stichproben klein. Der Stichproben-
umfang dieser Arbeit ist dennoch vergleichbar mit zahlreichen anderen Studien zur PKU [Bur-
gard et al. 1994; Weglage et al. 1994; Pietz et al. 1997; Weglage et al. 2000; Sullivan 2001; 
Jusiene und Kucinskas 2004; Bilginsoy et al. 2005; Bik-Multanowski et al. 2009; Anjema et al. 
2011; Ziesch et al. 2012; Cappelletti et al. 2013; Jahja et al. 2013]. Durch die Seltenheit der 
Erkrankung ist es schwierig, einen großen Stichprobenumfang in monozentrischen Studien zu 
gewährleisten. Um die Probandenanzahl zu erhöhen, müssten Studien mit multizentrischer Or-
ganisation durchgeführt werden.  
Weiterhin sind Verzerrungen der Ergebnisse durch Selektionen nicht auszuschließen. Die Pati-
entInnen wurden in einer spezialisierten Ambulanz für angeborene Stoffwechselerkrankungen 
rekrutiert. In die Studie eingeschlossen waren motivierte Familien, die in einem regelmäßigen 
Kontakt zu Ärzten und Ernährungstherapeuten standen und die darüber hinaus bereits zuvor an 
klinischen Studien teilgenommen haben. Sie waren mit der Beantwortung von Fragebögen gut 
vertraut. Demgegenüber sind die Familien, die am LIFE-Programm beteiligt sind, aus dem die 
stoffwechselgesunden Kontrollpersonen rekrutiert wurden, mehrheitlich noch nie zuvor mit ei-
ner klinischen Studie konfrontiert worden.  
Zu bedenken ist außerdem, dass es sich bei der vorliegenden Arbeit um eine Querschnittserhe-
bung handelt. Die psychische Gesundheit jedoch ist kein statischer Zustand, sondern vielmehr 
ein dynamischer Prozess. Für die Darstellung der Entwicklungsperspektiven sind longitudinale 
Studien daher besser geeignet. Eine erneute Untersuchung der PatientInnenstichprobe im Ab-
stand von 1 bis 3 Jahren würde die Validität der vorliegenden Arbeit unterstützen.  
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Die PKU, die häufigste angeborene Störung des Aminosäurestoffwechsels, bedarf einer lebens-
begleitenden, Phe-restriktiven diätetischen Therapie. Unter der konsequenten Phe-armen Er-
nährungsweise ist eine normale psychomotorische Entwicklung der PatientInnen möglich. In 
Bezug auf die Auswirkungen der Erkrankung und insuffizienten metabolischen Stoffwechsel-
lage auf Verhaltensauffälligkeiten als Ausdruck der psychischen Gesundheit zeigen bisherige 
Studien heterogene Ergebnisse. Die derzeitige Datenlage ist trotz medizinischer Fortschritte in 
der Betreuung und Behandlung der PKU rar. Das Ziel der vorliegenden monozentrischen Quer-
schnittsstudie war die Quantifizierung von Verhaltensaspekten von Kindern und Jugendlichen 
mit PKU. Es wurden 49 frühzeitig und kontinuierlich behandelte PatientInnen sowie 98 stoff-
wechselgesunde alters-, BMI- und geschlechtsgematchte Kontrollpersonen zwischen 2 und 17 
Jahren in die Studie eingeschlossen. Verhaltensauffälligkeiten und -stärken wurden mittels des 
weltweit eingesetzten, standardisierten und validierten SDQ-Fragebogens erfasst. Verwendet 
wurde die zweiseitige Version des SDQ, die neben den fünf Subskalen („emotionale Prob-
leme“, „Hyperaktivität“, „Verhaltensprobleme“, „Verhaltensprobleme mit Gleichaltrigen“, 
„prosoziales Verhalten“) und dem Gesamtproblemwert die Berechnung eines Impact-Scores 
ermöglicht. Hierdurch wird ersichtlich, inwieweit die ermittelten Verhaltensauffälligkeiten mit 




alltagsrelevanten Auswirkungen für die betroffenen Kinder einhergehen. Phe-Werte zum Zeit-
punkt der Untersuchung und die mittlere Phe-Konzentration im TB, bezogen auf ein Jahr vor 
Rekrutierung, dienten zur Analyse der metabolischen Einstellung. Zur Bestimmung des sozio-
ökonomischen Status wurde der Winkler-Sozialschichtindex herangezogen. Um den Einfluss 
der diätetischen Therapie auf das psychische Wohlbefinden der PatientInnen zu beurteilen, er-
folgte der Vergleich der SDQ-Ergebnisse zwischen PatientInnen mit und ohne Diät.  
Unabhängig vom Alter und Geschlecht erreichten PatientInnen mit PKU und stoffwechselge-
sunde AltersgenossInnen einen medianen Gesamtproblemwert innerhalb des Normbereichs so-
wohl in der Bewertung durch die Eltern als auch in der Selbstbeurteilung. Es zeigten sich keine 
signifikanten Unterschiede zwischen den PatientInnen und Stoffwechselgesunden im SDQ-
Gesamtproblemwert. Dennoch resultierte für einzelne Kinder und Jugendliche mit PKU ein 
grenzwertiger oder auffälliger Gesamtproblemwert. Gemessen am SDQ-Impact-Score nahmen 
die angegebenen Verhaltensauffälligkeiten einen Einfluss auf den Alltag der Betroffenen.  
In den einzelnen Subskalen ließen sich innerhalb der PatientInnen geschlechter- und altersspe-
zifische Unterschiede registrieren. Darüber hinaus ließen sich Unterschiede zu den Kontroll-
personen aufzeigen. Für PatientInnen im frühen Kindesalter, vorrangig für Jungen, standen 
„Verhaltensprobleme“ im Vordergrund. Während sich dieses Ergebnis ebenso bei den Kindern 
der Kontrollkohorte widerspiegelte, zeigte sich zwischen den Populationen ein signifikanter 
Unterschied im „prosozialen Verhalten“. Hier erreichten alle Kinder mit PKU zwischen 2 und 
10 Jahren nach Angaben der Eltern ein normwertiges Ergebnis, während 17.3 % der stoffwech-
selgesunden Kinder einen grenzwertigen oder auffälligen Wert verzeichneten. Geschlechterun-
abhängig bewerteten sich die jugendlichen PatientInnen häufiger als „hyperaktiv“ verglichen 
mit den stoffwechselgesunden AltersgenossInnen. Adoleszente Mädchen mit PKU berichteten, 
ebenso wie ihre Eltern, hauptsächlich von „emotionalen Problemen“. Dies traf auch auf die 11- 
bis 17-jährigen Mädchen der Kontrollkohorte zu. Ein „auffälliger“ Wert wurde hier allerdings 
in der Selbstbewertung signifikant häufiger von den weiblichen Patienten als von den gesunden 
Mädchen gezeigt. Die Notwendigkeit eines diesbezüglichen Screenings wird anhand des Im-
pact-Scores deutlich. Dieser korrelierte bei den Mädchen mit PKU und gesunden Mädchen im 
Jugendalter positiv mit der Subskala „emotionale Probleme“. Insgesamt beurteilten die 11- bis 
17-jährigen PatientInnen ihr Verhalten im SDQ etwas kritischer als ihre Eltern.  
In Hinblick auf die diätetische Therapie zeigten sich nur marginale Effekte. Beim Vergleich der 
medianen Gesamtproblemwerte von PatientInnen mit und ohne Diät ließen sich keine signifi-




kanten Unterschiede feststellen. Die PatientInnen wiesen allesamt eine durchweg gute metabo-
lische Einstellung auf, sodass keine Korrelation zu den SDQ-Ergebnissen aufgezeigt werden 
konnte. In Bezug auf den Zusammenhang zwischen dem sozioökonomischen Status und den 
Ergebnissen des SDQ ergab sich lediglich für alle Kinder zwischen 2 und 10 Jahren eine zu 
erwartende negative Korrelation. 
Zusammenfassend zeigten die PatientInnen mit PKU dieser Kohorte gute Ergebnisse im SDQ 
und keine höhere Rate an Verhaltensauffälligkeiten als stoffwechselgesunde AltersgenossIn-
nen. Nur in Einzelfällen zeigten sich Auffälligkeiten im SDQ. Ein grenzwertiger oder auffälli-
ger Gesamtproblemwert scheint sich negativ auf das tägliche Leben der Betroffenen auszuwir-
ken. Ein routinemäßiges Screening, spätestens mit Beginn der Pubertät, sollte demnach fester 
Bestandteil der kontinuierlichen Betreuung von PatientInnen mit PKU werden, wobei sich der 
SDQ als geeignetes Screening-Tool herausgestellt hat. Vor dem Hintergrund, dass Eltern eine 
andere Sicht auf die Probleme ihrer Kinder haben bzw. Probleme auch unterschätzen können, 
ist der Einsatz von Selbstbewertungen unverzichtbar. Eine besondere Aufmerksamkeit sollte 
den jugendlichen Mädchen mit PKU geschenkt werden. Die Resultate dieser Studie legen nahe, 
dass sie gefährdet sind, vermehrt emotionale Probleme zu entwickeln, möglicherweise weil sie 
schon früh mit dem Problem der maternalen PKU konfrontiert werden. Spezielle Förderpro-
gramme für die jungen Frauen zur Unterstützung ihrer Krankheitsbewältigung sollten etabliert 
werden.  
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